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内容梗概 
 
本論文は，筆者が大阪大学大学院工学研究科電気電子情報工学専攻在籍中に行った，
疾患記述における異常状態オントロジー構築とその応用に関する研究をまとめたも
のであり，6 章より構成される． 
第 1 章では，本研究の目的と対象とする課題について述べ，本研究の課題解決に向
けたアプローチを述べる．具体的には，疾患を理解する上で，異常状態の多様性，診
療科横断的な疾患の共通性把握の困難性および関連知識の散在の 3 点の問題を対処
すべき課題とし，それらの解決に向けて，オントロジー工学理論に基づいた手法を提
案する． 
第 2 章は，従来研究に対する本研究の位置づけを明らかにする． 
第 3 章では，オントロジーを構築する上で，その基礎となる疾患記述における異常
状態の統一表現モデルの提案とその記述方法について述べる．本モデルでは，臨床に
おける異常状態の多様性という問題に対し，特性・属性分解の手法を用いることによ
り，一貫性のある統一記述を可能にするとともに，検査データ等の観測データと疾患
の記述に見られる異常状態のような概念レベルの高い概念との相互互換を実現する． 
第4章では，疾患記述における異常状態の階層的モデリングの提案について述べる．
まず，オントロジー工学理論に基づき，異常状態の概念階層を 3 層で構造化する記述
枠組みを提案する．そして，汎用的な異常状態を参照しながら，対象物依存の異常状
態，さらに各診療科の疾患固有の異常状態まで特殊化を行うことで，異常状態の一般
的な性質と各診療科の専門知識を区別しつつ，コンテキストにしたがって，一貫性を
維持して体系的に異常状態を定義できることを示す．その結果，従来では困難とされ
ていた診療科横断的な異常状態の共通性を把握できることを説明する． 
第 5 章では，異常状態オントロジーの応用として，生命医学系の異常状態に関する
各種リソース間ナビゲーション手法を提案する．まず，散在した既存のリソースの現
状と問題点について述べ，異常状態オントロジーを骨格とする概念レベル毎の統合に
よる関連知識を獲得する解決策を示す．次に，実際に統合を試み，その有用性を確認
する．さらに Linked Data 技術を用いた応用システム開発の取り組みと統合基盤構築
の全体像を示し，内外のリソースとの連携による基礎から臨床にわたる関連知識の統
合における意義を考察する． 
第 6 章では，本研究全体を通して得られた主な成果をまとめ，本論文を総括する． 
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1.1 研究背景 
近年，技術の進展とともにデータも多種多様化の一途をたどり，ウェブ上ではクラ
ウドコンピューティングにより，蓄積されているデータ量も爆発的に増加するにつれ
て，それらの有効活用が問題となっている． 
医療分野では，従来，患者の診療記録は紙カルテに記載されており，患者個人のた
めの一次利用を主として各機関で記録が管理されてきた．しかし，電子カルテシステ
ムの導入など医療情報の電子化に伴い，各種統計解析や調査への二次利用が重要とな
ってきている．例えば，地域での医療連携や国レベルでの解析を実現するためには，
情報を整理し，多くの医療関係者が情報を共有できるような標準化技術やデータ交換
の仕組みが必要となる．そこで，データ項目セットやコードの標準化について検討が
進められている． 
ここで，病名は重要な役割を果たし，病名の標準化への取り組みが進められている
[MEDIS 03]．実際に，標準病名はカルテにおける罹患疾患を特定するための情報とし
て記録に用いられ，診療報酬請求書での利用において，診療報酬を受ける根拠として
広く利用されている． 
しかしながら，病名自体にはその意味内容が明示されていない．より高度な情報解
析を行うには，疾患のもつ意味情報を適切に処理し，疾患と関係する諸概念との関係
性を処理できる高度な情報システムの構築が要請される． 
ところで，疾患について，臨床では決まった定義は存在しない．また，診療の場で
は，これまで疾患は診断タスクの中で扱われ，個々の患者の状態を端的に示す概念と
して記録されてきた．臨床医は，検査値や患者に観察される所見や症状からその原因
を探り，疾患との関係性を，自身のもつ専門的な背景知識で推論している．しかし，
限られた診察時間内で記述されるカルテなどには，推論結果として最も特徴のある主
病態と病名しか記述されておらず，原因についての詳細は記録には残っていない． 
さらに，臨床は人体での実験の困難性から，例えば高血圧ラットや糖尿病マウスな
ど疾患のモデル動物による研究が進められ，新薬の開発などが行われている．しかし，
実際には，基礎研究と臨床応用には死の谷が存在するとされ，疾患の解明に向けては
まだまだ困難な状況といえる． 
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疾患を本質的に理解するためには，こうした様々な疾患を取り巻く概念との相互の
意味的な関係性を明らかにする深い考察が必要となる．そこで，著者らは知識の体系
的理論としてのオントロジーを解決アプローチとして採用して，厚生労働省「医療情
報システムのための医療知識基盤データベース研究開発事業」において，臨床医学オ
ントロジープロジェクトを進めてきた [大江 10]．オントロジーとは，哲学用語に由
来し，存在論を意味するが，人工知能分野では， Gruber はオントロジーの「概念化
の明示的規約」という定義を提唱している [ Gruber 93]．これをさらに発展させ，実
社会の問題解決にむけた基盤概念構造構築のための理論と構築技術を開発して，実シ
ステムへの応用までを担うのがオントロジー工学である． 
臨床医学オントロジープロジェクトでは，オントロジー工学者と臨床医を含む医療
の専門家の協力の下，解剖学オントロジーと疾患オントロジーの開発が進められてき
た．その後，本研究が対象とする異常状態オントロジーもこの臨床医学プロジェクト
の一環として始まった． 
まず，解剖学オントロジーでは，人体構造物の組織化を目的としている．臨床では
診療科について，人体の各システムによって，循環器系ならば循環器内科，神経系は
神経科，消化器系ならば消化器内科のように，診療区分がされている．人体は人工物
と比べ，複雑な部品から構成されるサブシステムから成り立つシステムであるといえ，
サブシステム毎に高度の専門知識を要するといえる． 
そこで，解剖学オントロジーでは，各診療科で必要とされる人体のサブシステムと
その部品を定義するとともに，診療科独立に存在する管や壁などの汎用構造物の定義
も行っている．さらに，構造記述全般の問題への対処として，例えば，人体構造物に
おける構成部品の捉え方について複数の視点に応じた part-of 関係の導入や，神経，
脈管接続などの各種接続情報を識別可能な接続部品を提供するなど，オントロジー工
学理論に基づいた問題解決への取り組みが行われている．解剖学オントロジーで定義
される人体構造物は，本研究で扱う異常状態統一表現モデルにおいて，異常状態の対
象であるオブジェクト（対象物）としての役割を担う． 
次に，疾患オントロジーについて述べる．前述したように，疾患について，臨床で
は決まった定義は存在しない．しかし，疾患を理解するには，まず，疾患概念を定義
し，これまで暗黙的であった各専門医の背景知識を明示し，疾患が何を原因として生
まれ，どのような状態を引き起こしていくか明らかにし，その意味的内容を記述する
ことが必要となる．そこで，疾患オントロジーでは，疾患を異常状態の原因，結果の
連鎖の総体として定義することとした [Mizoguchi 11]． 
このように，異常状態は疾患を適切に捉える上で欠かすことのできない重要な概念
と位置づけられている． 
しかしながら，異常状態の把握は特に医療においては困難とされている．その理由
として，以下の三つの課題が存在する． 
3 
 
まず，医療における多様な異常状態の表現をどのように扱うかということが最初の
課題となる．人体は複雑で，細胞から人体まで様々な粒度の部品から構成される．そ
のため，人体で起こる異常状態も多様であり，例えば細胞壊死もあれば，疼痛という
人体レベルもあるというように，粒度も不均一である．さらに，異常状態は医療では
実に様々な形で表現される．患者を観察した結果は，症状として電子カルテに記載さ
れている．また，血液検査や心電図，画像といったものに関するデータとして異常値
が現れる場合もある．治療においては，薬剤の使用説明書にもどのような異常状態が
起こるかについての記述がある．さらに，教科書では疾患とは何かを説明するために
異常状態による記述が必要となる他，基礎研究では実験動物を使った各種実験におい
て異常状態が観察され，文献にその結果が記述される．このように，異常状態につい
ての情報は多種多様であり，各々の利用目的に対応した表現となっている．特に，医
療機関で蓄積されている臨床検査データと，教科書における疾患記述に用いられる異
常状態や診療記録で専門医が各疾患に関する知識として理解している異常状態の表
現の間には，その扱い方に大きく隔たりがある．データから疾患や異常状態というよ
うな概念レベルの高い表現への変換には，表現が指し示す意味を考慮する，データの
内容面からのアプローチが必要となる． 
第二の課題は，異常状態の共通性を的確に把握することである．臨床では，医療の
高度化に伴って専門領域が非常に細分化されている．そのため，異常状態は，診療科
毎に専門医が疾患固有の異常状態として扱っているのが現状である．また，総合診療
科も存在するものの，初診患者の入り口として，診断ベースで各患者において観察さ
れる異常状態を症状としてのみ把握するため，異常状態としての全体像の把握は困難
である． 
さらに，第三の課題として，既存の散在したリソースからの関連知識の獲得が挙げ
られる．生命医学系では古くから用語集の開発がされており，近年では各種オントロ
ジーの開発も盛んであり，ウェブ上では積極的にデータが公開されている．そこで，
これら既存のリソースをもとに異常状態に関する知識を利活用できるような仕組み
が望まれる．しかし，表層的な一致で統合しようとしても，概念レベルの不一致や概
念混同が生じ，膨大なデータに埋もれたまま，結局，必要とする関係概念にたどりつ
けないという事が起こりうる．その結果，それぞれのデータが散在したまま有効活用
できないという問題が生じている． 
ここで，異常状態は，医療に限らず，機械，航空など様々な分野において故障を理
解する上で重要な概念であるといえる．ときに情報の共有不足から重大な事故につな
がる場合もあることから，いかに異常状態の意味内容を正確に把握し，情報を互いに
共有するかが要請される点においてはどの分野においても共通する．また，上述の課
題についても分野が異なっても対処しなければならない点は同じといえる．異常状態
は通常，時間とともに変化する．そのような異常状態の性質をどのように処理し，表
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現すべきかについてはどの分野においても検討を行う必要がある．さらに，最初の課
題である異常状態の多様性について考えてみると，故障における異常状態も疾患にお
ける異常状態と同様，例えば「摩耗」，「圧力低下」のように，通常，抽象概念的に捉
えられるため，試験データと親和性に乏しいことが挙げられる． 
また，現代では非常に高度な技術を専門的に扱えるように領域が細分化されている．
そのため，例えばシステムのある構成部品のみに特化して製品開発を行っている場合，
同じシステムであったとしても，別の構成部品を扱う部門の用語や技術が理解困難と
なってきている．したがって，人体における疾患と同様，故障が起こったとしても個
別的であり，故障事象の全体像を把握することが困難となっている．さらに，別の問
題として，異常状態は，通常ある故障が起こったときにはじめて認知される．つまり，
事例ベースの故障診断というタスクの中でのみ扱われてきた．一方．故障を根本的に
理解するには，診断タスクとは独立に，異常状態の構成要素に立ち返って明らかにし
ていく必要がある． 
技術者や専門家は，自身の持つ経験と専門知識によって異常状態を理解することが
多い．そのため，その分野に従事する専門家として当然持っておくべき知識について
は，教科書以外に遭遇する機会は少ないといえる．しかし，そのような知識の明示は
計算機の問題解決能力の向上においても必要であると考えられる．さらに，第三の課
題においても膨大なデータから必要な情報をいかに入手するかという課題は他の分
野にも共通する． 
 
1.2 研究内容 
このような背景のもと，本研究の目標として，疾患を理解するために必要な異常状
態について，その意味内容の表現と構造化における理論的な枠組みの確立とその具体
的な組織化を目指す．本研究では上記の３つの課題解決に向け，異常状態オントロジ
ー構築とその応用システムの開発に取り組む．まず，異常状態オントロジー構築では，
オントロジー工学の観点に基づき，疾患記述における異常状態の意味内容を計算処理
するための統一的な記述枠組みを構築し，その記述枠組みを基礎として，理論的な組
織化を目指す．さらに，異常状態オントロジーを応用し，生命医学系の異常状態に関
する知識を統合し，知識獲得および知識発見の支援を目指してシステム開発に取り組
む．  
以上の考察に基づき，本研究では以下の３つの研究テーマを設定した． 
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(1)疾患記述における異常状態の統一表現 
(2)疾患記述における異常状態の階層的モデリング 
(3)異常状態オントロジーを媒介とした生命医学系リソース間ナビゲーション 
 
最初の 2 つの研究テーマについては，異常状態オントロジー構築に取り組むもので
あり，3 つ目はその応用としてのアプローチとして位置づけられる． 
まず，疾患記述における異常状態の統一表現に関する研究の概要について述べる．
本研究では，多様な異常状態表現について，一貫性をもって統一的な記述枠組みを提
供することを目指す．そのために，まず，異常状態を特性で捉えて定義することで，
疾患記述における異常状態に対応づける．さらに，そのままでは概念レベルが高いた
め，一般的な物理パラメータを用いた属性とその値に分解するという特性・属性分解
表現で，検査データなどの具体的な表現に対応可能な統一表現記述枠組みのモデルを
提案する．本モデルは上位オントロジーである YAMATO [Mizoguchi 10] をベースと
することで，定量値と特性の両方を扱えることから，データから疾患記述における異
常状態の概念知識までを相互互換可能とする．本モデルは 3 種類の記述枠組みを用意
し，基本型の他，特殊型や複雑な比のような表現に対応可能な拡張表現を用いること
で，一貫性を保ちながらも柔軟な記述枠組みを提案し，情報量は落とさず，かつ計算
処理への負荷の少ない統一表現枠組みを実現する．さらに，実際に疾患で記述される
異常状態に適用する際に必要となる，一貫性を保って適用するための指針を提案する． 
次に，2 つ目の研究テーマである，異常状態の階層的モデリングについて述べる．
臨床医学において，疾患を理解するために必要な異常状態の構造化を考えた場合，ど
ういう観点が必要かを考える．まず，各診療科における専門医が各疾患に関する知識
として理解している異常状態を捉えることは必須である．これに加え，合併症の把握
には，複数の疾患に共通する異常状態を扱うことも必要となる．とくに，治療におい
ては人体の各器官の構造の特徴に基づいて異常状態を処理することも重要となる．さ
らに，医療情報の共有と相互運用を考慮した場合，診療科を横断した汎用的な異常状
態も捉えて体系化することが必要となる．そこで，これらの理由から，本研究テーマ
では異常状態を 3 層に大別し，構造化を目指す． 
3 層モデルでは，汎用的な概念，人体解剖構造物依存，疾患依存の異常状態の各概
念を一般・特殊関係に基づいて関係性を構築 (is-a 階層化) し，各々を識別可能にす
る．また，再帰構造をとることにより，汎用的な異常状態は，下位から参照されると
ともに，特殊化を行うことで専門医が必要とする粒度までをカバーする異常状態概念
の提供を実現する． 
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このように，異常状態オントロジーは，データから疾患定義における異常状態まで
をカバーした統一的表現を行うとともに，厳格な概念化と本質属性の継承を充足する
ように一貫性をもって組織化することで，各診療科における疾患固有の異常状態から，
診療科横断的に複数の疾患における異常状態の共通性を把握することができる．これ
により，診療科間の異常状態比較解析や各種評価などの計算機による知的処理を可能
にし，診療科間の異常状態の相互運用性を向上させるとともに，疾患を理解するため
に必要な異常状態の全体像の把握に貢献すると考えられる． 
3 つ目の研究テーマは，異常状態オントロジーの応用として，本オントロジーを媒
介として生命医学系のリソースを統合することで，一般的な異常状態から疾患固有の
異常状態まで，概念レベルに応じて横断的にナビゲートする枠組みを提案する．そし
てその提案に基づき，統合の試みとその結果を用いた Linked Data 技術 [Heath 11] に
よるナビゲーションシステムの開発を行う．本システムでは各疾患で起こる異常状態
について，既存のリソースから関連知識の獲得を可能にするとともに，基礎から臨床
まで異常状態に関する知識記述の橋渡しを支援する．また，疾患オントロジーとの連
携により，診療科横断的に疾患で起こりうる異常状態について，原因，進行，および
結果として現れる症状を把握することにより，従来では困難とされていた疾患の臨床
像の反映を可能にする． 
1.3 本論文の構成 
本論文は 6 章から構成されている．第 2 章では，疾患記述における異常状態のオン
トロジーに関わる従来研究に対する本研究の位置づけを明確にする．まず，筆者が属
する研究グループが参画している臨床医学オントロジープロジェクトにおいて開発
されている疾患オントロジーおよび解剖学オントロジーと，本研究で構築する異常状
態オントロジーとの関係性について述べる．続いて，既存の生命医学系オントロジー
および上位オントロジーについて，本研究の 3 つの目的である 1) 異常状態の統一表
現，2) 異常状態の階層的モデリング，および 3) 生命医学系リソース間ナビゲーショ
ンの観点から，従来研究の問題点を指摘し，本研究の位置づけを明確にする． 
第 3 章から第 5 章では本研究の成果について示す．3 章および 4 章は異常状態オン
トロジーの構築について述べる．第 3 章では疾患記述における異常状態の統一表現モ
デルの提案とその記述方法について述べる．まず，統一記述を行うための課題を述べ
る．次に，統一的に異常状態を記述するには，異常状態の概念定義が必要となる．そ
こで，異常状態の概念定義の基本方針について説明する．そして，特性・属性分解の
手法による統一表現モデルを提案し，検査データ等の観測データと疾患の記述に見ら
れる異常状態のような概念レベルの高い概念との相互互換を実現する．続いて，提案
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モデルを疾患記述に用いられる異常状態に適用する際，一貫性を保つための指針につ
いて述べる．さらに，関連研究との比較を通し，本提案手法の有用性について考察す
る．  
続く第 4 章では，疾患記述における異常状態の階層的モデリングの提案について述
べる．上述の統一的表現モデルを基礎として，疾患を理解するために要求される概念
レベルについて，オントロジー工学理論に基づき考察した結果，3 層構造でモデル化
を提案する．本提案枠組みでは，汎用的な異常状態から，対象物依存の異常状態，さ
らに各診療科の疾患固有の異常状態まで特殊化を行うことで，一般的な知識から専門
知識まで一貫性をもって定義可能であることを示す．そして，本モデルに基づき，疾
患記述に用いられる異常状態の上位概念分類を行う．さらに，異常状態オントロジー
構築を行う意義について議論する． 
第 5 章では，異常状態オントロジーの応用として生命医学系の異常状態に関する各
種リソース間ナビゲーション手法について述べる．まず，既存のリソースの統合にお
ける課題について述べ，異常状態オントロジーによる解決アプローチを提案する．次
に，異常状態オントロジーの概念レベル毎に既存のリソースとの統合を試み，提案手
法の有効性を確認する．さらに，Linked Data 技術を用いた応用システムの開発に取
り組む．そして，異常状態オントロジーを媒介とした基礎から臨床にわたる異常状態
に関する知識の統合基盤構築の全体像を示し，その意義を考察する． 
第 6 章では研究全体を通して得られた主な成果をまとめ，本論文を統括する． 
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第2章 関連研究 
2.1 緒言 
本章では，関連研究に対する本研究の位置づけを述べる．本研究は，疾患記述のた
めの異常状態オントロジーの構築とその応用に関するものである．そこで，まず，2.2
節では，筆者が属する研究グループが参画している臨床医学オントロジープロジェク
トにおいて構築されている，「疾患記述」（定義）を対象とした疾患オントロジーおよ
び，異常状態の発生個所となる「人体構造物」を対象とした解剖学オントロジーと，
本研究の異常状態オントロジーとの関係性について説明する． 
続いて，2.3 節では，既存研究のオントロジーについて，本研究の対象である「異常
状態」に注目し，本研究の目的とする異常状態の統一表現，異常状態の階層的モデリ
ング，および散在したリソース間ナビゲーションの観点から問題点を指摘し，本研究
の位置づけを明らかにする． 2.3.1 節では生命医学系オントロジーのうち異常状態を
含むものについて， 2.3.2 節では異常状態を扱うために不可欠な概念である，属性，
特性，属性値などの基本的な概念を扱う上で必要な上位オントロジーについて論じ，
本研究の位置づけを述べる．  
 
2.2 臨床医学オントロジーにおける異常状態オントロジー
の位置づけ 
本節では，まず，筆者が属する研究グループが参画する臨床医学オントロジープロ
ジェクトにおいて開発している疾患オントロジーおよび解剖学オントロジーと，本研
究が対象とする異常状態オントロジーの関係性を述べ，その位置づけを明確にする． 
 本研究の目的 1) および 2) はともに「疾患記述」における異常状態の統一表現と
階層的モデリングにより，異常状態オントロジーの構築を目指しており，注目すべき
対象は「異常状態」である．そして，疾患記述の対象である各診療科の「疾患」につ
いては，本研究の異常状態オントロジーとは別に，「疾患オントロジー」で概念定義さ
れている． 
 次に，異常状態を把握するには，それが起っている人体の部位の同定が必要となる．
しかし，「部位」自体の概念定義については本研究の範囲外であり，別途，解剖学オン
トロジーで行われている． 
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2.2.1 疾患オントロジー 
本研究は疾患記述における個々の「異常状態」のみを対象としている．異常状態の
定義は「疾患」とは区別されており，疾患記述における「疾患」そのものの概念定義
は，疾患オントロジーで進められている． 
臨床医学オントロジープロジェクトの開始時には，既に国際的な疾患分類 ICD-10 
[ICD]が開発されていたが，オントロジー理論上，継承情報が適切でなく一貫性がない
などの問題が存在した [Shulz 07]．そこで，本プロジェクトにおける疾患オントロジ
ーでは，臨床医学知識において重要となる「疾患」についてオントロジー理論的に適
切な概念定義を行い，疾患概念の組織化を目指すこととされた．  
疾患とはいわゆる病気の概念であるが，疾患そのものの定義については，広く受け
入れられているものは，現状では存在しない．Barry Smith の研究グループでは，哲学
に基づいた存在論の立場として，疾患を傾向  (Disposition)として定義している 
[Scheuermann 09]．しかし，臨床では，病名によって表現される患者の人体で起こって
いる複雑で多様な疾患をより的確に捉えたモデルが必須となる．そこで，疾患につい
て考察すると，疾患では異常状態が次の異常状態を引き起こす原因となり，伝播しつ
つ，次の連鎖が進んでいき，重篤な影響を及ぼしていくことが見出せる．したがって，
疾患オントロジーでは，疾患について異常状態を基本構成要素とし，「疾患とは異常
状態が形成する原因と結果の連鎖の総体である」と概念化することとした [Mizoguchi 
11]．これをオントロジー工学で捉えると，疾患は「人体に現れる状態変化による因果
連鎖から構成される従属的実在物」と定義される．疾患オントロジーでは，臨床専門
医が各診療領域で対象とされる個々の疾患について，異常状態を表すノードとその因
果関係を表すリンクから構成される有向グラフ (以下，疾患連鎖と呼ぶ)を用いて表現
される．異常状態は，異常状態の原因または結果として各疾患に現れる．疾患の is-a
関係は，疾患定義に用いられる因果連鎖 (以下，疾患定義連鎖と呼ぶ)の範囲の包含関
係で表される．すなわち，疾患の下位概念の定義は，疾患定義連鎖の範囲を原因側 (上
流)・または結果側 (下流)の方向に広げたものとなる．例えば虚血性心疾患の疾患定
義連鎖が「冠動脈狭窄→血流量低下→心筋虚血」であるとすると，心筋虚血の結果に
心筋壊死が加わった状態を疾患定義連鎖とする心筋梗塞は虚血性心疾患の下位概念
となる (図 2.1)．2013 年 3 月の時点において，疾患オントロジーには，13 診療科 6,302
の疾患および疾患を構成する 21,669 の異常状態が臨床医によって定義されており，
2014 年 5 月の時点では，そのうち 7 診療科の 3030 疾患の全 13,047 の異常状態につい
て洗練作業が進められている． 
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図 2.1 疾患の概念定義 
 
 
このように，異常状態は，疾患の原因や結果としての役割を果たす．しかし，ある
疾患では，異常状態は原因となるが，別の疾患ではその異常状態が結果として現れる
場合もある． 
本研究目的 1) 異常状態の統一表現においては，これら複数の疾患であらわれる異
常状態の定義の統一的記述をすることが必要となる．また，本研究目的 2) 異常状態
の階層的モデリングにおいては，そのコンテキストとなる疾患と独立した視点で，
個々の「異常状態」について客観的に概念定義することが重要となる． 
そこで，本研究では，疾患と独立して，異常状態そのものを概念定義し，組織化す
る理論的な枠組みの開発を目指し，異常状態オントロジーを構築することとなった． 
 
2.2.2 解剖学オントロジー 
本研究では，異常状態の多様性に対処するため，目的 1) では，異常状態を一貫し
た方法で表す統一表現の記述枠組みの確立を目指している．臨床では，診療記録や臨
床検査，さらに投薬の際のいずれにおいても，異常状態が「人体のどこで起こってい
るか」という異常個所（対象物）を客観的に把握することが重要となる．それには，
「人体構造物」を表す概念が一貫性のある方法で提供されなければならない．しかし，
「人体構造物」の概念化そのものについては，本研究が対象とする「異常状態」とは
明確に区別して行われるため，本研究の対象外としている．そこで本研究では，異常
個所を表すために，臨床医学オントロジープロジェクトにおいて構築されている解剖
学オントロジー [Imai 09] を用いることとした． 
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解剖学オントロジーでは，様々な構造物が持つ共通構造を表す汎用構造物という汎
用的な概念を導入することで，それぞれの解剖学構造物が定義されている．汎用構造
物には，壁状構造物，弁構造物，管状構造物などがある．例えば，胃壁も心臓壁も同
じ空間を区切るという機能をもつ壁状構造物として定義されている．別の例として，
食道，気道，腸，血管等については，すべて管状構造物という汎用構造物を用いて定
義されている．これにより，管状構造物－血管－動脈－冠状動脈といった解剖学構造
物の is-a 階層が表される．一方，人体を構造物とその部品の関係から考察すると，単
なる部分-全体関係だけでは，臨床で使われている概念として不十分なことがある．例
えば，胃について考えた場合，胃壁と内腔から構成されると考えることもできるし，
胃を噴門部，胃底部，胃体部，幽門部のように分けて考える場合もある．さらに，胃
角のような任意の領域に部分名称がついている場合も存在する．このように，複数の
観点での記述に対応できるよう，オントロジー工学理論に基づき，人体の部分構造に
ついては part-of 関係を 4 種類に細分化できるとされている [古崎 10]． 
また，血管，骨，神経については構造物の部品に接続ポートという仮想の概念を導
入し，血管の接続や分岐など，構造物間の接続関係をたどれるように記述がされてい
る． 
図 2.2 に心臓の記述例を示す．心臓は心房と心室から構成され，さらに各々左右の
部品として，左心房/右心房，左心室/右心室をもつ．図の例のように，心室は中空性構
造物として定義されている．また，心臓には心房，心室の他，僧帽弁などの弁構造物
も存在し，血液の流れを制御する機能をもつ． 
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図 2.2 心臓の記述例 
 
解剖学オントロジーで提供される人体構造物の各概念は，本研究の目的 1) 異常状
態の統一表現という点において，異常状態が起こる部位についての統一表現記述に用
いられる．さらに，研究目的 2) の階層モデリングの目的においては，4.3.3 節で述べ
る対象物に応じて共通に現れうる異常状態 (対象物依存異常状態)において，器官固有
の異常状態のコンテキストとなる役割を果たす． 
 
2.3 既存のオントロジーにおける異常状態関連知識の現状 
本節では，従来研究のオントロジーについて，本研究の 3 つの目的である，1）異
常状態の統一表現，2）異常状態の階層的モデリング，および 3）生命医学系リソース
間ナビゲーションの観点から，問題点を指摘するとともに，本研究の位置づけを考察
する． 
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まず，本研究が対象とする異常状態知識に既存のオントロジーについて調査を行っ
た．表 2.1 は，既存のオントロジーについて，本研究の 3 つの目的との関係の有無，
すなわち各目的がそれぞれのオントロジーの構築目的に含まれているか否かを示し
たものである． 
 
表 2.1 既存のオントロジーと本研究の目的との関係 
 
 
○：関係あり，－：関係なし 
 
その結果，生命医学系オントロジーのうち，一般的な表現型オントロジーとして
Phenotypic Quality Ontology (PATO) [Gkoutos 05] およびヒトの表現型である Human 
Phenotype Ontology (HPO) [Köhler 14] は，本研究の統一表現，階層的モデリング，生
命医学系リソース間ナビゲーションのいずれの目的とも関係することがわかった．し
かし，これらは異常状態の観点で構築されたものではないので，2.3.1.1 節に示すよう
に，本研究の対象とする「異常状態」のオントロジーとして利用するには問題が生じ
る． 
次に，Systematized Nomenclature of Medicine -Clinical Terms (SNOMED-CT) [SNOMED-
CT]や Medical Subject Headings (MeSH) [MeSH] は，臨床用語の標準用語集や文献のた
めの統制語彙集として著名であり，用語の分類階層を提供している点において，本研
究の 2) 階層的モデリングと関連する．しかし，これらはオントロジー理論の成熟す
る前から開発されているため，複数の視点が混在し，異常状態に特化した概念の厳格
な階層的モデリングという目的においては利用が難しい．さらに，大規模な階層構造
かつ ad-hoc に散在した異常状態を既存のリソースと関連付けることは困難であり，3) 
リソース間ナビゲーションという目的で利用する際にも問題が発生する． 
さらに，生命医学ドメインとは独立した，この世に存在する対象について高い抽象
レベルで概念定義を目指している上位オントロジーとして，Basic Formal Ontology 
(BFO) [Grenon 04]，Descriptive Ontology for Linguistic and Cognitive Engineering (DOLCE) 
[Guarino 98]，および Yet Another More Advanced Ontology (YAMATO) がある．これら
は，持続物や生起物の定義等，非常に抽象度が高いため，2）の異常状態の階層的モデ
リングについては対象の範囲外であるが，1) の統一表現の記述枠組みにおいて，異常
PATO HPO SNOMED-CT MeSH LOINC BFO DOLCE YAMATO
1）異常状態の統一
表現 ○ ○ ー ー ○ ○ ○ ○
2)異常状態の階層
的モデリング ○ ○ ○ ○ ー ー ー ー
3)生命医学系
リソース間ナビゲー
ション
○ ○ ○ ○ ー ー ー ー
生命医学系オントロジー 上位オントロジー
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状態の本質をとらえるために必須の概念である，属性や特性，そして属性値などの定
義に貢献する． 
以下，上述の生命医学系オントロジーと上位オントロジーについて概説するととも
に，表 2.1 で示した本研究の目的との関係からみた問題点と，その位置づけについて
詳細に説明する． 
2.3.1 生命医学系オントロジー 
同じ生命医学系を対象ドメインとしていても，視点や目的の違い，あるいは生物種
の違いにより，様々なオントロジーが開発されている．そこで，本節では，まず，生
命医学系オントロジーの開発の現状について述べる．次に，本研究の対象となる異常
状態を含有する生命医学系オントロジーについて調査を行い，異常状態がどのように
捉えられ，位置づけられているかを論じ，本研究の目的における問題点を述べる． 
生命科学分野では，近年，ゲノム配列解読を目指して機関を超えた国際協力が必要
であったことから，ゲノム解読完了後も，その流れで積極的に生物種を問わず様々な
データが公開されている．さらに，遺伝子の機能解析などに関する用語の統制語彙の
構築をめざし，3 種のモデル動物データベース (ショウジョウバエ，酵母，マウス)の
共同プロジェクトとして設立されたコンソーシアムによって Gene Ontology が開発さ
れた [Ashburner 00]． Gene Ontology は，遺伝子に関する概念を３つの観点：①細胞
内の遺伝子が働く場所 (部分構造)，②分子機能，③生物学的プロセスで分類し，生物
種共通の用語として遺伝子に機能を関連づけることができるため，マイクロアレイな
どの実験における遺伝子のアノテーションに幅広く用いられるようになった． Gene 
Ontology の開発以後生物医学分野では，オントロジーの開発が盛んになるとともに，
オントロジーの利用自体も増加している． National Center for Biotechnology Information 
(NCBI) の開発した文献検索サービスシステムの PubMed [PubMed] を用いて，「オン
トロジー」という用語が要約内に付された生命医学文献を調査したところ，例えば，
2000 年には「オントロジー」を用いた文献は 100 件にも満たなかったが，2013 年に
は約 1600 件となっている (図 2.3) 
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．  
図 2.3 要約内に「オントロジー」を含む生命医学文献数 
 
 
図 2.4  Schulz (2013)より引用 文献タイトルにおける頻出用語の変化 
 
 
また，医療情報分野において，タイトルにオントロジーが含まれるものは 1990 年
代にはなかったが，2000 年以降，頻出上位に入っていることが報告されている (図 2.4) 
[Schulz 13]． 
さらに，Web 上のレポジトリサイトでオントロジーを公開する動きも世界的に活発
化している．そこで，既存の関連研究について， 各種データレポジトリサイトを対象
に，異常状態が含まれる用語集やオントロジーにどのようなものがあるかを調査する
こととした． 
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まず，生命医学系のデータレポジトリサイトとして著名なサイトである，National 
Centers for Biomedical Computing (NCBO)の Bioportal [Bioportal]， Open Biological and 
Biomedical Ontology Foundry (OBO Foundry) 提供の Open Biological and Biomedical 
Ontologies (OBO) [Smith 07, OBO]，European Bioinformatics Institute (EBI) 提供の
Ontology Lookup Service (OLS) [Côté 10, OLS]，および文献検索サービスシステム
Pubmed 等を用いて，異常状態を含む既存の用語集やオントロジーの調査を行った．
その結果，既存の用語集やオントロジーにおいて，異常状態そのものに特化したもの
は存在しないことが分かった． 
そこで次に，異常状態に関する用語を包含するものについて調査したところ，オン
トロジーとしては，表現型を扱うオントロジーである Phenotypic Quality Ontology 
(PATO) [Gkoutos 05] およびヒトの表現型については Human Phenotype Ontology (HPO) 
[Köhler 14] があり，医学関連の用語辞書や標準語彙体系として，国際医療用語集
Systematized Nomenclature of Medicine-Clinical Terms (SNOMED-CT) [SNOMED-CT] や
米国国立医学図書館が提供する医学文献の統制語彙として Medical Subject Headings 
(MeSH) [MeSH] があることがわかった．そこで，本研究の 3 つの目的である異常状態
の 1) 統一表現，2) 階層的モデリング，および 3) 生命医学系リソース間ナビゲーシ
ョンの観点からこれら既存のオントロジーについて説明する． 
 
2.3.1.1 表現型オントロジー: PATO, HPO 
生命科学分野全般においては，実験による観測や臨床所見を通じて異常状態知識を
把握するのが一般的であり，表現型を強く意識した形で異常状態に関する知識が存在
する．表現型とは，ある生物のもつ遺伝子型が観察される性質（形質）をいい，表現
型を扱うオントロジーとしては， Phenotypic Quality Ontology (PATO) [Gkoutos 05]が著
名であり，ヒトの表現型については Human Phenotype Ontology (HPO) [Köhler 14]が存
在する．本節では，表現型オントロジーについて概説するとともに，本研究の目的で
ある異常状態の 1) 統一表現，2) 階層的モデリング，および 3) 生命医学系リソース
間ナビゲーションの観点から問題点を述べる． 
 PATO はショウジョウバエ，ゼブラフィッシュ，マウスなどいくつかのモデル動物
を対象とした表現型オントロジーの研究プロジェクトがメンバーとなり，2002 年か
ら開発されている．その目的は，生物種を限定せず，複数の生物種での一般的な表現
型のアノテーションをするためである． PATO では，サイズ，色，重さなど表現型を
表すために必要な性質の種類 (属性)が分類されて階層化されている．また，その下位
には生物で観察される性質が定義されており，例えば，圧力 (pressure) の下位に圧力
増加 (increased pressure) などがあり，これらの概念と本研究の対象となる異常状態が
対応するといえる (図 2.5)． 2015 年 5 月現在，2457 クラス存在する． 
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図 2.5 PATO 圧力増加の is-a 階層例 (http://www.ebi.ac.uk/ontology-lookup/) 
 
 HPO は，ヒトに特化した表現型オントロジーである． HPO は，ヒトの遺伝病 DB
である OMIM [Hamosh 05] で記述される表現型に対する標準語彙の整備を目的とし
て，2007 年に開発が開始された．2015 年 5 月現在，約 10000 クラスを有し，本階層
は大きく，1) 遺伝形式 (Mode of Inheritance), 2) 臨床経過 (Onset and Clinical Course), 
および 3) 表現型異常(Phenotypic Abnormalities)の３つに分かれる．異常状態は主に 3) 
の下位概念に含まれる．例えば，動脈硬化 (Arteriosclerosis) は 3) に存在し，血管異
常 (Abnormality of the Vasculature) を上位概念にもつ．このように， HPO は人体の各
器官のどこで観察されるかに従って階層が構築されている (図 2.6) [OLS]． 
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図 2.6 HPO 動脈硬化の is-a 階層例 (http://www.ebi.ac.uk/ontology-lookup/) 
 
以上から，前述の表 2.1 で示したように，HPO，PATO は，本研究の 3 つの目的 1)
統一表現，2) 階層的モデリング，3) 生命医学系リソース間ナビゲーションの目的に
対応しているとも考えられる．しかし，実際，異常状態という観点で利用しようとし
た場合には問題が生じる． 
まず，本研究の目的 1) 異常状態の統一表現における問題点を述べる．PATO およ
び HPO は測定データなどの定量値を扱っていない．臨床上では検査データの値まで
扱える統一表現を必要とするため，これらのオントロジーは問題があるといえる．そ
こで，本研究は検査データから異常状態まで統一的に扱える理論的な枠組みの確立を
目指すこととし，この課題については 3 章で述べる． 
次に，これら表現型オントロジーは，本研究の第二の目的である異常状態の共通性
把握のための階層的モデリングにおいても問題がある．PATO および HPO は，いずれ
も遺伝子を原因として観察される性質（表現型）を扱っている．しかし，臨床では遺
伝子は同定されない異常状態が多く存在する．例えば，心窩部痛などは遺伝子レベル
ではまだ解明されていない．さらに，虚血のような概念もカバーされていない．そこ
で，本研究では，汎用的な異常状態から，臨床上起こりうる異常状態として，人体の
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各構造物で観察される性質の他，心窩部痛や虚血のような状態もカバーし，異常状態
の階層的モデリングを行い，複数疾患の共通性を把握できる構造化を目指すこととし
た．本内容は 4 章で説明する． 
さらに，本研究の第三の目的において，既存の散在したリソースから関連知識を統
合する際，カバーされていない概念を関連付けて，必要な情報を取得することは困難
といえる．そこで，本研究では，異常状態オントロジーを媒介とし，概念レベルに応
じて統合し，関連知識を獲得する応用研究を行い，それについては第 5 章で述べる． 
 
2.3.1.2 臨床検査データ標準コード規格 LOINC 
本節では，異常状態の統一表現に関連するものとして，検査データの標準規格につ
いて著名なLogical Observation Identifiers Names and Codes (LOINC) について説明する．
LOINC は，1995 年に臨床検査，診察情報の項目とそのコード用の規格として
Regenstrief Institute によって開発された [McDonald 03]．既存の ASTM [ASTM]，HL7 
[Dolin 11]などの臨床検査データの交換を目的としている．見出し語は SNOMED-CT 
で統一され，データは CSV 形式で提供し，LOINC TABLE とよばれている．LOINC で
は，検査項目を 6 項目 (成分 (Component)，測定性質 (Property)，検査のタイミング 
(Timing), システム (System)，スケール (Scale)，検査方法 (Method)によって分類して
いる．is-a や part-of などの関係表現はもたず，各項目を略語で表記し，「:」で結合し
て表す．例えば，グルコース (GLUCOSE) 負荷試験における経口 (PO)グルコース
100g (100 G) 投与後 2 時間  (2H POST) 血清 /血漿  (SER/PLAS) グルコース 
(GLUCOSE) 濃 度  (MCNC) は ， "GLUCOSE^2H POST 100 G GLUCOSE 
PO:MCNC:PT:SER/PLAS:QN"のように記述される． 
このように，LOINC は，本研究の１)の異常状態の統一表現の目的においては，検
査データの統一表現としては適した形式となっている．しかし，本例に示すように，
濃度のもつ値など，値自体は定義されていない．さらに，異常状態は定義されていな
いため，「高血糖」というような異常状態表現との互換性がないため，多様な異常状態
を統一表現するには適切でない． 
 
2.3.1.3 SNOMED-CT 
Systematized Nomenclature of Medicine -Clinical Terms (SNOMED-CT) は，臨床用語集
(Clinical terminology) であり，現在 27 カ国が加盟する International Health Terminology 
Standards Development Organisation (IHTSDO) が現在管理，維持を行っている[IHTSDO]． 
SNOMED-CT は，米国病理学会によって開発された病理学用語 SNOMED から始ま
り，その後，英国医療用語集 CTV3 (Read code) [O'Neil 95]を統合して今に至っている 
[Stearns 01]．その特徴として，臨床情報に必要な用語を幅広くカバーし，2015 年 1 月
現在， Bioportal で公開されている SNOMED-CT のクラス数は約 30 万となっている．
最近では，国際的な標準用語として，病院間での電子医療情報システム等に使用され
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ている． SNOMED-CT は，一概念 (Concept) につき 1 つの固有の ID として 6-18 桁
の数字が付され，複数の表記 (Description) が関係づけられている． Description は，
いわゆる人間が可読の用語が記述され，その数は，約 800,000 となっている．SNOMED-
CT の階層は， 19 カテゴリに大きく分類されており，トップレベルのカテゴリには，
例えば，所見 (Clinical finding/disorder), 身体構造 (Body structure), 生物種(Organism), 
物質 (Substance)などがある． SNOMED-CT では，一つの概念が複数の上位概念を持
つことが認められ，すなわち多重継承で階層化されているといえる．異常状態は，通
常，臨床所見/異常 (Clinical finding/ Disorder) の下位概念に含まれており，例えば，臨
床所見/異常の下位に「心筋壊死 (Myocardial necrosis)」 (finding) がある．概念間を結
ぶ関係は，上位/下位 (is-a 関係)の他，finding site, method,など 65 種類用意されている．
動脈閉塞 (Occlusion of artery) の場合，is-a 関係では，動脈異常 (Disorder of artery)，軟
組織病変 (Soft tissue lesion) の 2 つが上位概念となっており，finding site 関係として
動脈構造 (Arterial structure) が記述され，その結果として動脈閉塞は動脈構造で観察
されることが表現されている． 
ここで，本研究の目的における SNOMED-CT との関係性について述べる．本研究の
目的 2) 異常状態の階層的モデリングという点において，SNOMED-CT は上述のよう
に，大規模な臨床用語をカバーしているため，異常状態の階層化に貢献し，複数の異
常状態の共通性把握も容易ではないかとも考えられる．しかし，SNOMED-CT の臨床
所見/異常の階層をみると，下位概念にも，疾患など異常状態ではない他の概念が混在
している．また，多数の視点が混ざった多重継承による階層化によって，30 万の用語
から異常状態だけを抽出し，適切に組織化することが困難となっている．2) の目的に
おいては，一定の視点に基づき，異常状態のもつ性質の継承関係について一貫性のあ
る方法で異常状態に特化して厳格に構造化することが求められる． 
さらに，本研究の目的 3)において，生命医学系リソース間ナビゲーションという観
点においても，疾患と異常状態との識別が不明確なまま関連付けると，そのままナビ
ゲートした場合，臨床上，診断での疾患同定などにおいて問題を生じる可能性がある． 
 
2.3.1.4 MeSH 
Medical Subject Headings (MeSH) は，米国医学図書館が提供する生命医学文献のイ
ンデックスおよびアノテーションのための医学用語統制語彙である [MeSH]．2014 年
版では，27149 の用語を有し，同義語を含むと 219000 の概念数をもつ．生命医学文献
情報データベース MEDLINE は，１文献につき，その内容を表す MeSH の用語 (MeSH
ターム)が 10 個程度付与されている．それらの文献は PubMed という公開文献検索サ
ービスサイトで検索できるようになっており，収録件数は約 2400 万件を越えている 
[PubMed]．階層は解剖構造 (Anatomy), 生物種 (Organisms), 疾患(Diseases), 化合物と
薬物 (Chemicals and Drugs) などの 16 に分類されており，異常状態関連用語は，疾患 
22 
第 2 章 関連研究 
(Diseases) の下位に存在するものが多い．例えば， 代謝性疾患 (Metabolic Diseases) の
下位には，糖代謝異常 (Glucose Metabolism Disorders) があり，さらに下位には疾患で
ある「糖尿病 (Diabetes Mellitus)」とその異常状態「高血糖(Hyperglycemia)」が兄弟概
念として存在する． 
このように，MeSH についても，SNOMED-CT と同様，疾患と異常状態の混在や複
数の視点による多重継承から  2) の目的には不適切といえ，  3) についても
SNOMED-CT と同様の問題を抱える． 
 
 
以上から，本研究目的における既存の生命医学系オントロジーの問題を解決するた
め，本研究では，異常状態について，1) 統一表現の記述枠組みの確立を目指すととも
に，疾患と独立に，2) オントロジー工学理論に基づいて，ゼロから異常状態を厳格に
組織化し，汎用レベルから疾患固有の異常状態までをカバーする階層的モデリングを
目指すこととした．その結果，異常状態オントロジー構築の理論枠組みを確立した．
さらに，3) 異常状態オントロジーを骨格とすることで，これら生命医学系リソースの
異常状態に関する知識を統合し，適切な情報へナビゲートするという第三の目的も達
成することを可能とした． 
 
2.3.2 上位オントロジー 
前節で述べたように，本研究の目的 1) 異常状態の統一表現において，既存の生命
医学系オントロジーではその表現枠組みの確立に不十分であることがわかった．疾患
記述における異常状態について統一表現を行うためには，各状態のもつ本質的な性質
そのものを客観的に理解することが重要となる．そこで，本節では，このような問題
意識から，異常状態の本質的な性質を考察するため，ドメイン独立で性質に関する概
念を提供している上位オントロジーを関連研究として考察する． 
上位オントロジーとは，ドメイン独立に，対象世界を説明するために抽象度の高い
レベルで必要な概念の定義を目指して開発されたオントロジーである．序文で述べた
ようにオントロジーとは元来「存在論」を意味し，哲学に由来していることから，上
位オントロジーでは，哲学的な考え方を尊重している [加地 05]．著名なものとして 
BFO [Grenon 04]，DOLCE [Guarino 98]が存在する他，日本では YAMATO [Mizoguchi 
10] が開発されている．上位オントロジーの提供する概念には，どのドメインでも使
用可能な一般的な性質が含まれる．以下，これら 3 つの上位オントロジーについて，
基本的な概念の思想を概説するとともに，本研究の目的 1) 異常状態の統一表現記述
に必要となる性質，量の概念の捉え方について述べる．続いて，本研究で採用してい
る YAMATO を取り上げ， BFO, DOLCE と比較を行い，異常状態表現において重要
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とされる値の変化の扱いについて，YAMATO と他の二つのオントロジーとの違いを
述べる． 
 
2.3.2.1 BFO 
Basic Formal Ontology (BFO) は，Buffalo 大学の Barry Smith が中心となり，哲学の
考え方に基づいて開発されたオントロジーである． BFO は，以下の３つの軸にそっ
て実体 (Entity)について考察し 34 の概念で分類しようというものである．     
(1) Continuant (持続物) vs． Occurrent (生起物) 
(2) Dependent (従属的) vs． Independent (独立的) 
(3) Type (種) vs．Instance (インスタンス) 
 
持続物は，3 次元空間の存在物として，例えば物などが代表される．性質は BFO で
は Quality とよばれており，持続物の下位概念とされている．また，持続物について
は，従属的に存在するか独立的に存在するかで識別される．性質は，何かのものに内
在しており，他への依存なしには存在できない，従属的持続物 (Dependent Continuant)
として分類される．なお，生起物とは，プロセスやイベントなど時空間上で同定され
る存在物を指す． BFO では，存在そのものに注目するため，量は実体としての扱い
はなく，量を表現する場合，性質のインスタンスとして定義される． 
米国の生命科学系のオントロジー構築を目的としたオープンコミュニティ OBO 
Foundry [Smith 07] では BFO を規範とする上位オントロジーとして採用している．
2.3.1.1 節で述べた上述の PATO も複数の生物種の一般的な性質を捉えるために BFO 
の性質の表現を用いて定義を行っている． 
 
2.3.2.2 DOLCE 
Descriptive Ontology for Linguistic and Cognitive Engineering (DOLCE) は，イタリアの
トレントにある Laboratory for Applied Ontology の Nicola Guarino が中心となり，認知
科学の立場で開発された上位オントロジーである．  DOLCE では，実体を表す
Particular について，持続物 (Endurant) と生起物 (Perdurant)，性質 (Quality)，抽象物 
(Abstract)に分類し， BFO とは異なり，性質 (Quality) を持続物とは独立して概念化
している．性質については個物に内在するという考え方であり， DOLCE では，さら
にその性質を，どの個物にも内在していない性質の種類 (属性) と値で記述できるよ
うに，Quality Type と値に対応する Quale を各々定義している．その結果，個別のモノ
が持つ性質 Quality について，例えば，ある葉の色が緑から茶に変化するとする．こ
の場合，Quale を緑から茶にすることで，色について，値の変化が扱える点が特徴的
である．なお，Quale は，個物のインスタンスとは独立した Quality Space に存在する
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とされており，赤は緑の補色であるというような個物と独立した値の比較が可能とな
る． 
 
2.3.2.3 YAMATO 
Yet Another More Advanced Ontology (YAMATO) は，溝口が開発した工学的上位オン
トロジーで，工学的観点から構築されている．生起物，持続物の扱いは BFO, DOLCE 
に共通する． YAMATO では，性質に関し，以下のような特徴をもつ． 
 特性関連表現 (従属的持続物)を特性 (Property)，一般性質タイプ (属性) 
(Generic Quality Type)，属性値 (Quality Value) に大別している． 
 属性値の下位としてカテゴリ値と量を定義し，量を定量値，定性値に分類して
いる． 
 性質のロール概念を導入することで，コンテキスト依存の性質の表現を可能と
している． 
 存在論としての表現と実在するデータ表現を識別することで，両者を統一的に
扱う枠組みを提供している． 
 
YAMATO では，性質の変化を扱えることを特徴とする． DOLCE と同様に性質の
種類とその値を扱える他， DOLCE をさらに拡張し，値については，量を扱うために
詳細な定義が用意されている (図 2.7)．例えば，大きい，小さいというような定性値，
および定量値の他，胎生，卵生などのカテゴリ値などが記述可能な点が特徴的であり，
また変位量，相対比較値などにも対応している．さらに，性質については，一般的な
物理パラメータである面積，体積，速さなどの一般性質タイプ，コンテキストに依存
した断面積などの性質ロールタイプの他，性質インスタンス，性質インスタンスタイ
プなども提供されているので， BFO， DOLCE との相互互換を可能にする．なお， 
BFO の  Quality は  YAMATO の  Property と対応する概念であり，  DOLCE の 
Quality Type が YAMATO の Generic Quality Type に対応する．さらに，ロール概念
とは，例えば「長さ」という属性がある対象物の「高さ」や「深さ」を担うなど，コ
ンテキストに依存した概念のことをいう [Kozaki 07]． YAMATO では， BFO， 
DOLCE の存在論としての捉え方に加え，測定データについても表現可能な工学的配
慮がなされている上，両者を識別しつつ，統一的に扱うことができるよう定義がされ
ている (図 2.7)． 
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(a) 性質の階層分類            (b) 性質の値の is-a 階層 
図 2.7 YAMATO における性質の is-a 階層 
 
 以上，上位オントロジーでは，異常状態の概念定義において，異常状態のもつ性
質と，その値を扱う一般的な枠組みを提供していることを確認し，YAMATO が定量
値も処理するための量の記述に貢献できることを考察した． 
しかし，上位オントロジーは，一般的な性質の概念提供にとどまり，臨床の異常状
態概念は全く定義されていない．そのため，臨床で起こる疾患記述のための多様な異
常状態を記述するには，それが人体構造物の中のどの部位で起こっているかの同定が
必要となる．加えて，どのような観点で異常値が変化するかについて異常状態毎に同
定する必要がある．そこで，本研究では，上位オントロジーの本質的な性質の捉え方
を基礎として，本研究の目的 1) 疾患記述における異常状態の統一表現について具体
的に検討することとした． 
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2.4 結言 
本章では，関連研究について本研究の目的を参照し，それらの位置づけを明確にす
るとともに，本研究の目的での利用における問題点について説明した． 
次章では，異常状態の多様性に関する課題解決に向けたアプローチとして，異常状
態統一表現モデルを提案する． 
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第3章 疾患記述における異常状態の
統一表現モデル 
3.1 緒言 
本章では，本研究の目的 1) 疾患記述における異常状態の統一表現を目指し，疾患
記述における異常状態オントロジーのための統一表現モデルを提案する． 
まず，統一表現モデルを提案する際に，考察の基盤とする疾患記述における異常状
態の表現の問題について説明する．次に，異常状態の統一表現を記述するために必要
な異常状態の概念定義について，2.3 節で述べた既存のオントロジーの問題点につい
て，臨床における異常状態に実際に適用しながら詳細を説明する．さらに，既存研究
の問題を解決し，本研究における異常状態を統一的に記述するための異常状態の概念
定義の基本方針を述べる．そして，異常状態の特性・属性分解に基づく 3 つの型の統
一表現モデルを提案する．続いて，観測データとの相互運用性の向上について考察す
る．その後，実際の疾患記述に用いられる異常状態への適用を行い，一貫性を保つた
めの指針について述べる．そして，最後に関連研究との比較を通した統一表現モデル
の有用性について検討する． 
 
3.2 疾患記述における異常状態の表現の問題 
知識を体系化するためには，まず関係する対象世界を支配する概念を明確化するこ
とと知識を記述するための共通語彙を定めることが重要となる [溝口 05]．近年，知
識処理の分野においては，様々な知識の意味を計算機上で適切に扱うための基盤技術
として，またウェブ分野においては，ウェブ上のドキュメントやデータに計算機的意
味づけを与えるセマンティックウェブの基盤として，オントロジー技術の研究や標準
化が進められている．Web Ontology Language (OWL) は記述論理に意味論の基礎を置
いたオントロジー記述言語として開発されたものであり [OWL]，その後，OWL2 
[OWL 2] への改訂も進められている． 
ここで，知識表現については，大きく２つの観点がある．形式指向に基づくものと
内容指向によるものである [溝口 97]．現在，セマンティックウェブを支えるのは主
に前者であり，不均一なデータを，どのように論理的に記述すれば形式的な統一を可
能にするかという観点に重きを置いているといえる．一方，後者は何を明示的に記述
すべきかという意味内容そのものについての表現に興味がある．その内容がどのよう
な性質をもって，どのような種類があるのか，その性質を表すにはどのような表現が
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必要か，コンテキストの変動とそれらによって変化する内容などを一つずつ明らかに
していくことで，どのような内容から構成され，具体的に形式化すべきかの解を与え
る．形式指向と内容指向は両者対立するものではない．内容指向アプローチはセマン
ティクス (意味)を明示的に扱えるような基礎づくりをサポートし，データから知識へ
変換させることで，適切な意味内容をもつ知識媒体となり，さらに形式指向アプロー
チによって支えられた一定の枠組みの中でこれらを記述し交換することにより，知識
の流通，共有，相互運用の実現が実社会においても可能になると考えられる． 
以下，本研究では後者の観点に基づいて，内容指向アプローチによる疾患記述にお
ける異常状態の表現について，既存研究の問題点を考察する． 
 
3.2.1  既存のオントロジーにおける表現形式の課題 
異常状態を統一的に記述するには，まず一つの視点で異常状態を概念定義すること
が必要となる．2.3.2 節で示したように，上位オントロジーは，客観的に異常状態の本
質を捉えるために有用であることがわかった．現在，性質を表すための枠組みとして，
上位オントロジーでは BFO， DOLCE ，および YAMATO が知られており， BFO で
は性質そのものの存在を重視した定義， DOLCE では，値の変化の扱いが可能な定義，
さらに YAMATO では値について量を詳細化した定義を各々構築している．これらは
ドメイン独立の一般的な枠組みであるため，医療における異常状態は定義されていな
い．そのため，各々の性質の概念定義をそのまま用いることはできない．そこで，上
位オントロジーの表現形式について，研究目的 1) 統一的表現を達成するための問題
点と解決策を具体的に検討する． 
 BFO は例えば，臨床における「高血圧」のような表現ができる．しかし，量を扱
う枠組みを用意していないため，「圧力」とその値が「高い」というように値を分離し
た記述ができない．臨床検査データでは，値の変化を扱えるのが必須といえるが，BFO 
では「圧力 180 mmHg」というように，値を分離できないので， BFO の表現形式は
検査データの各値への対応が困難といえる． 
一方， DOLCE は属性と値の具体的な記述枠組みを備えているため，血液の「圧力」
が「高い」というように値の記述が可能である．しかし，「高血圧」のように値も包含
した意味内容を示す記述ができない．また，臨床では，例えば「吐き気」のように属
性への分解が困難な異常状態も存在するのが特徴的であるが， DOLCE では，これら
を扱えないということになる．さらに，捉え方の違いから BFO と DOLCE の上位オ
ントロジー同士では互換性が考慮されていない． 
ここで，2.3.2.3 節で述べたように上位オントロジー YAMATO では，前述の表現全
てを扱い，相互変換もサポート可能な枠組みを提供している [Mizoguchi 10]．さらに，
量については，定量値と定性値も識別可能となっている．そこで，本研究では， 
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YAMATO をベースに，これを医療分野に適用し，疾患記述のための異常状態表現枠
組みについて検討を行うこととした． 
しかし，医療ドメインでは，これら一般的な性質の枠組みでは記述が困難な表現が
存在する．例えば，高血糖などの比の表現や，ウイルス感染や血栓といった複数のも
のが関わる異常状態など複雑な表現がある．高血糖ならば糖を対象とすべきか，血液
を対象とすべきか，また，ウイルス感染や血栓形成の場合，ウイルスや血栓をどのよ
うに記述すべきか，その性質をもつ対象は何かについて構造物の同定などさらに進ん
だ考察が求められるとともに，どのように表現の統一性を確保するかが課題となる． 
 
3.3 疾患記述における異常状態の概念定義の基本方針 
前述の課題を解決するため，本節では，疾患を理解し，疾患記述における異常状態
を捉えるための異常状態の概念定義を行う． 
医療ドメインでの異常状態の概念定義は，他のドメインと比べて特に困難とされて
いる．その理由の一つとして，人体は細胞，組織から器官まで様々な粒度の要素から
構成されていることがある．例えば，細胞壊死や，組織炎症というような粒度から，
器官レベルでは，胃拡張などや心房中隔欠損，皮膚発赤など各々の粒度において非常
に多様な状態が存在する．さらに，人体レベルでは「吐き気」というような一般的な
物理パラメータでは表すことのできない表現も存在する．したがって，これら異常状
態に関する知識を体系化するには，対象とする異常状態概念の本質を捉え，統一した
観点から一貫性をもって概念化することが必要となる．  
状態とは，「時間的に変動するのが当然とみなせる広義の属性が，あるときある属
性値をとっていることを抽象化した概念」として捉える事ができ [溝口 05]，通常は，
特性 (Property， (以下，P))に対応する概念であるといえる．例えば，虚血状態の場合，
ある時点において「虚血あり」として概念化することができ，状態は，時間変化可能
な特性であるともいえる． 
特性とは「属性 (Attribute，(以下，A))が特定の属性値 (Attribute Value，(以下，V))
であること」を表す性質をいい，オントロジー的には，物 (対象物)やプロセスなどが
bearer となり，それらに内在する性質を指す．例えば，特性(P)「高温」は，＜温度(A)，
高(V)＞の組を概念化したものである．2.3.2.3 節で述べたように，特性と属性値とは別
の概念であり，例えば特性(P)「高血圧」は，「血圧が高い」の属性値(V)「高」と区別
される [Mizoguchi 10]．属性値「高」は他に温度，圧力，密度など複数の属性に用い
られるが，「高血圧」は，温度には用いることができず，常に＜圧力 (A)，高 (V)＞と
いう組で捉えられるべき概念である． 
そこで，本研究では，異常状態を特性 (P)と対応付けて概念定義することとし，＜
特性 (P)，特性値 (Property Value，(以下，Vp))＞ (例えば，＜狭窄 (P)，true (Vp)＞)の
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ように表現することとした．特性値については，ありなしを「true/false」の真理値を
用いて表現することとした．false 値については，ある患者が不顕性糖尿病の場合，今
は「高血糖では無い」という状態のように，「無い」ことを明示的に記述する際に用い
られる．また，狭窄の程度が重度である場合など，その状態の程度を表す必要がある
場合は，＜狭窄，重度＞のように，特性値に程度表現を用いてもよいこととした． 
ここで，本研究が対象とする医療ドメインでは，異常状態は様々な種類の表現を用
いて記述されている．例えば，臨床医が各患者を観測した結果の症状として診療記録
には記録される．また，検査データでは患者から採取した生体物質の血中濃度が数値
で示される．さらに，薬剤添付文書には，使用上の注意として，例えば「腎不全 (無
尿等)を起こすおそれがある」というように異常状態が記述される．加えて教科書で
は，各疾患を理解する上で必要とする異常状態が記述されている．このように，情報
媒体の利用目的に応じて異常状態の表現も多様化していることがわかる．そこで，そ
れらを，上位オントロジー YAMATO に従って概念化すると，大きく， 
 
(1) 定量的表現 (例：血圧 180 mmHg) 
(2) 定性的表現 (例：血圧が高い) 
(3) 特性表現 (例：高血圧) 
の 3 つに分類できることがわかった． 
検査データの場合，通常，血糖値 140 mg/dl のような定量データで示される事が多
く，診断においては，個々のインスタンスレベルにおける患者の状態の具体的な値を
知ることがタスクとなるため，定量的表現が必須といえる． 
一方，多くの教科書や辞書の場合，通常，疾患定義は異常状態によって記述されて
いる．例えば，急性心筋梗塞症は「何らかの原因により，心筋虚血を生じ，不可逆的
な心筋壊死 (梗塞)に陥った状態である」 [小川 01] という記述があり，糖尿病の分類
と診断基準による委員会報告 [清野 12] では，「糖尿病はインスリン不足による慢性
高血糖を主徴とし．．．」，とされている．このように，疾患は，ある特定の異常状態が
あるかどうかがで定義されるといえる．したがって，医療において疾患記述には，定
量的表現を必要とせず，「心筋壊死あり」や「高血糖あり」のように特定の異常状態が
あるかどうかが重要視され，つまり特性として捉えることが本質的であるといえる．
これは，他のドメインでも同様に，例えば，機械の故障を考えた場合，数値ではなく，
“管のつまりあり”のように，特定の異常状態があるかどうかということに注目され
る． 
しかしながら，臨床で起こっている異常状態を概念化することを考えた場合，特性
のままでは概念レベルが高いため，具体的な定量的情報との関連が暗黙的になってし
まう恐れがあり，また，検査データとの相互運用も困難であると考えられる．そこで，
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特性を，対応する属性とその値を組み合わせたタプル＜属性 (A)，属性値 (V)＞に分
解することとした．属性値は，定量値 (Quantitative Value， (以下，Vqt))，定性値 
(Qualitative Value， (以下，Vql))またはカテゴリ値 (Categorical Value， (以下，Vcat))
のいずれかをとることが可能である．例えば狭窄 (P)は，定量値であれば＜断面積 (A)，
5mm2 (Vqt)＞，定性値であれば＜断面積 (A)，小 (Vql)＞のように分解される．カテゴ
リ値とは，胎生，卵生のように順序のない本質的にカテゴリカルな値をいい，例えば
妄想 (P) については，「妄想があること」のみを表すときは＜妄想 (P)，true (Vp)＞と
表現されるが，さらに嫉妬妄想 (P) のように「どのような種類の妄想があるのか」を
明示的に表したい場合，＜妄想性 (A)，嫉妬妄想 (Vcat)＞のように分解可能である． 
また，臨床医学の特徴として，対象が人体であるという性質上，悪心や変形のよう
に具体値の把握が困難な場合が見受けられる．そのような場合については，特性を無
理に属性分解せず，特性表現をそのままを用いることとした． 
ところで，体内で起こっている状態は細胞，組織，器官レベルまで粒度も多様でか
つ膨大であり，すべての正常状態を記述することは不可能といえる．そのため，異常
状態は正常状態が分かって初めて理解できるものであると考えると，異常状態を定義
できないのではないかという疑念が生じる．しかし，本研究では疾患定義における異
常状態に着目し，疾患を定義するために必要な状態をモデル化するという方針におい
ては，正常状態の定義はなくとも，臨床医が判断し定義される疾患において現れる状
態を「異常状態」として定義することが可能であると考える．また，人体に起こった
ある状態が人体に害を与えるという意味で「異常」であるかどうかを判断することに
ついてであるが，この問いはオントロジー工学研究の範囲外であると考える．例えば，
いわゆる善玉として知られている HDL コレステロールのレベルが高い状態につい
て異常かどうか判断することは医療の専門家が専門知識に基づいて決定すべきタス
クであると考えている． 
 
3.4 異常状態の特性・属性分解 
3.4.1 基本表現 
属性は“あるモノが持つ性質”を表すので，その性質を持つ対象となるオブジェク
トすなわち対象物 ( (Object， (以下，O))を特定する必要がある．人体で起こった異常
状態の場合，その異常が人体のどの部位を対象としているのかという対象物を特定す
る必要がある．例えば「動脈硬化」の場合は，対象が動脈であることを同定しなけれ
ばならない．そこで，特性＜属性，属性値＞に加え，対象物(O)を導入し，異常状態を 
OAV トリプル＜対象物 (O)，属性 (A)，属性値 (V)＞に分解することとした．これを，
本異常状態表現モデルでは，基本型と呼ぶ (図 3.1 左上)．また，悪心のように本来的
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に特性で表現すべきものや，現代の医学では分解困難なものは，対象物のみ同定する
こととし，これを特殊型と呼ぶこととした (図 3.1 右上)． 
 
 
 
図 3.1 異常状態の表現例 
 
3.4.2 拡張表現 
一方，特性の中には，基本の OAV トリプル分解表現では記述が困難な場合がある．
例えば，高血糖の場合，単純な対象物 (O) だけでは，血液と対象物とすべきか，糖を
対象物と扱うべきか判断に迷うことが生じる．そこで，対象物 (O)以外に，注目物を
表す「副対象物 (Sub-Object， (以下, So))」を導入し，特性を＜対象物 (O)，副対象物 
(So)，属性 (A)，属性値 (V)＞に分解して表現することとした．これを拡張型という 
(図 3.1 下段)． 
 
3.4.2.1 比 
比を表現する場合，その比をもつ対象物を特定した上で，さらに何に注目して比較
を行っているかを表現しなければならない．例えば，「高血糖」の場合は，濃度は「血
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液」のもつ性質であるため，血圧と同様に対象物 (O) は血液といえる．しかし，濃度
とは，一般に，全体物に対する注目物の割合を示すため，血液に加え，注目物である
「糖 (グルコース)」も表現する必要がある． 
そこで，副対象物(So)を用いて注目物を定義することで，比を表現することとした． 
比については，何を注目するかによっていくつかの種類に分けられ，それに応じて，
何を副対象物とするかも変わる(表 3.1)．以下，その詳細を述べる． 
 
 
表 3.1 比の表現 
 
 
 
1. m/n 比 (無単位)：全体物 (混合物) (n)に対する部分 (m)の割合による表現 
全体物 (混合物)を n ，全体物に含まれる注目物を m とした場合，全体物に対する
注目物の割合の表現について，比をもつ全体物 (n) を対象物 (O) とし，「何の比」で
あるかを示す注目物 (m) を 副対象物 (So)とする．例えば，血糖濃度は，血液中に占
める糖 (グルコース)の割合を言うので，全体物は血液，注目物は糖といえる．したが
って，高血糖は，＜血液 (O) ，糖 (So)，濃度 (A)，高 (V)＞の４つ組で表現され，対
象物は血液，副対象物は注目物である糖となる (表 3.1, 1)． 
 
2． m/n 比 (同一対象物内)：同一対象物のもつある属性 (m) に対する別の属性 (n) 
の割合による表現 
 
2-1 m/n 比 (m に注目)：同一対象物のもつある属性 (n) に対する注目属性 (m)の
割合による表現 
同一対象物内の属性について，ある属性 (n) に対し，属性 (m) に注目した割合を
表現する場合， m を副対象物として定義する．例えば，アルブミンは，健常時では
尿中に認められず，腎疾患患者でのみ尿中に存在することが知られている．ところが，
その量は微量のため，全体物である尿と比較が困難である．したがって，尿中のクレ
アチニン濃度に対するアルブミンの濃度の割合 (尿中アルブミン/クレアチニン比
(UACR)) を測定することがある．この場合，アルブミン濃度およびクレアチニン濃度
のいずれの「濃度」も尿がもつ属性であるので，尿が対象物であり，注目すべきアル
ブミンを副対象物に定義すればよい．したがって， UACR が高い場合，本モデルで
No. 比の分類 異常状態(P)
対象物
(O)
副対象物
(So)
属性
（A)
属性値
(V) 比
m/n  (注目物/全体物) high m ratio 全体物 注目物 比率 高 m/n
例 高血糖 血液 糖 濃度 高 糖/血液
m/n  (mに注目) high m ratio 対象物 m 比率 高 m/n
例 高UACR 尿 アルブミン 濃度 高 アルブミン/クレアチニン
m/n  (比自体に注目) high m/n ratio 全体物 m/n 比率 高 m/n
例  A/G 比増加 血液 A/G 比率 高 アルブミン/グロブリン
1
2-1
2-2
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は＜尿(O)，アルブミン (So)，濃度 (A)，高 (V)＞で表現される (表 3.1 2-1)．なお，
クレアチニンについては，尿中のアルブミンが微量であるため，補正するために用い
られるものであり，3.6.2 節で示す修飾語として表現される． 
 
2-2 m/n 比 (比そのものに注目) 
次に，同一対象物内における属性 m と n の二つの比について，一方に注目するの
ではなく，比そのものに注目する場合がある．例えば，アルブミン/グロブリン比 (A/G
比) は，血中のグロブリン濃度に対するアルブミン濃度の比をいうので，対象物は全
体物である血液といえる．また，注目すべきはアルブミンでもグロブリンでもなく，
それらの比そのものであるため， A/G 比減少の場合，＜血液 (O)，A/G (So)，比率 (A)，
低 (V)＞と表現される (表 3.1 2-2)． A/G については，理論上は割合なので，属性(A)
とも考えられるが，本研究では，属性はなるべく一般的な物理パラメータを用いるこ
ととし，副対象物に注目物としての比をいれて一貫性を保持することとしている． 
 
3.4.2.2 メタ属性 
「胃ポリープ形成」では，ポリープの色や大きさは，本来ポリープ自体が持つ性質
であるが，ポリープの数の多さについては，ポリープ自体が本来持つ性質ではない．
ここで， YAMATO では，メタ属性という概念を導入しており，例えば，「カーブが
多い道路 (The road is curvy)」において，カーブの数の観点から表現し，道路について
カーブの数が多いこと (curvy) を道路の性質 (メタ属性)とみなす記述が可能となる．
これと同様に，臨床的には，胃に生成したポリープの数の多さに対し，メタ属性を用
いることで胃の異常状態として表現することができる．ただし，何の有無，あるいは
「何の」個数であるか， (この例の場合であれば，「ポリープの」ということ)を示す
必要が生じる．そこで，個数や回数の場合も，「副対象物 (So)」を用いて，「何の」個
数や回数であるかを概念化することとした．その結果，胃に多数のポリープが形成さ
れた状態である「胃ポリポーシス形成」は，＜胃 (O) ，ポリープ (So)，物の数 (A)，
多 (V)＞と分解して表現することが可能である． 
このように，拡張型表現を導入することで，比やメタ属性などの複雑な表現につい
てもその対象物 (O) を明確に分離しつつ，副対象物 (So) を用いて必要な情報を明示
することで，適切に概念化することが可能となる．これにより，異常状態表現モデル
に柔軟性が生まれ，かつ一貫性を保持したまま様々な異常状態を表現できることがわ
かる． 
これまで，3 診療科，12 疾患を構成する異常状態とその上位概念を含めた計 107 個
の異常状態について本異常状態表現モデルを適用可能か予備的に検討した結果，統一
的一貫性のある表現ですべて記述可能であることを確認した． 
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3.5 観測データとの相互運用性 
 
前節までは，疾患記述における異常状態表現を中心に議論した．一方，各医療機関
には個々の患者の膨大な検査データが蓄積されており，実用性の面においてはこれら
との相互運用性を確保する必要がある． 
血液検査等，各種臨床検査において観測データは通常，動脈断面積 20 mm2のよう
な定量データで示される．これは，3.3 節で述べた定量値(Vqt)を用いて，動脈を対象
物 (O) とし，断面積(A)が 20 mm2 (Vqt) という定量値をもつという OAVqt 形式で表
現される．定量値は，各医療機関で用いられる一般的な閾値をもとに変換すれば，定
性値に変換できる． 
一方，異常状態「動脈狭窄」について，特性「狭窄」も「断面積という属性が小さ
い」という属性とその定性値に分解しておけば，＜動脈 (O) ，断面積 (A) ，小 (Vql)
＞という<OAVql＞形式を介して，定量データと異常状態間の相互運用が可能となる． 
別の例として，「血糖値 260 mg/dl」というデータについても同様に，血液を対象 (O)
とし，糖 (So) の濃度 (A) が 260 mg/dl (Vqt) という定量値をもつという＜OSoAV＞
形式で表現し，さらに「血液 (O) の糖 (So) 濃度 (A) が高い (Vql)」という定性変
換を介して，データと異常状態「高血糖」と相互運用が可能となる． 
ここで，各検査で設けている標準的な閾値から大幅に超えた定量値がデータ観測さ
れ，データから異常状態に変換する際，「重度の高血糖」のように，異常状態の程度を
記録しておくことが疾患の同定において必要な場合がある．その場合は，特性値(Vp) 
を設定しておくことにより， severe のような程度値を記述できる． 
次に，特性値について，特性は，本来は＜高血糖，あり＞あるいは＜高血糖，真＞
という意味になり，あり/なしや true/false は高血糖の程度とは独立した概念である．
しかし，別の記法を導入することは複雑さを増すため，高血糖ありの場合の詳細化と
して mild /moderate /severe といった程度値があると捉えることによって，あり/なし
や true/false を程度値と同様に扱うこととした．また，特性値 (Vp) について，3.3 節
で述べたように，例えば，ある患者が不顕性糖尿病の場合，今は「高血糖では無い」
という状態を表す必要もあるため，＜高血糖，false＞も用意している．なお，程度値
については，あまりに多様な表現を許すと，散逸し統一性にも欠けるため， mild/ 
moderate/ severe のような最小限の表現にとどめておくことが望ましい．どこまで閾
値を超えると severe にするかなどは各学会で用いられるガイドライン等の標準的な
ものを使うと相互運用性が高まると考えられるが，時代によって具体的な閾値は変化
する場合もあるので，本オントロジーでは具体値を設けていない． 
以上をまとめると，本モデルでは，臨床上あり得る表現 3 種類を全てサポートして
いる．まず，計測データを扱うためには，定量値 (Vqt) を用いた＜O，A，Vqt＞で表
現が必要となる．次に，定量値について，閾値をもとに定性値 (Vql) に変換すること
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で，定性的表現に変換される＜O，A，Vql＞．そして，その属性 (A) と定性値 (Vql)
を特性 (P) に取り込み，特性化することで，異常状態＜O，P，Vp＞の表現に互換可
能となる結果，疾患記述における異常状態としての「冠動脈狭窄」あり/なしで議論す
ることができることになる．したがって，本モデルでは，データからそのデータのも
つ「内容」としての異常状態知識への変換処理を可能にする．なお，比などの拡張型
を用いた記述形式についても同様に定量表現から定性表現を介した特性への変換が
可能である． 
 
このように，本研究の提案する統一表現モデルでは， 
1) 計測データとしての <OAV> 
2) 異常状態表現としての <OPVp> 
3) さらに，拡張形式として計測データ＜OSoAV>とその異常状態表現 として
の <OSoPVp＞ 
という相互運用可能な記述形式を得た． 
OPVp 表現は，結果的に OAV と同型になっているので，統一形式による情報の処
理がしやすく，「重度高血糖」のような程度表現を含む異常状態を OAV に変換する
ことも可能としている． 
 
なお，本研究では，定性化の際，閾値を自由に設定することが可能であり，また，
そうすることが本質的であると考えている．定性化に用いられる閾値は，時代ととも
に変化する場合や，人種，性別，あるいは医療機関によって異なる場合がある．例え
ば，血糖値の場合，WHO では，高血糖の判断基準となる空腹時血糖値の閾値は，140 
mg/dl (1980) から 126mg/dl (1999) に改訂されている [WHO 99]．しかし，どのような
閾値を与えられようと，その閾値より高い (もしくは，低い)という意味は，特性を定
義する上で変わらない．高血糖は，閾値が変化しても，血液中の糖の濃度が「高い」
という意味において不変である．さらに，その「高い」という値を具体的に同定する
のは，インスタンスレベルでの診断タスクであるといえる． 
本研究では，異常状態は単一の異常状態を対象としている．しかし，異常状態が複
数同時に起こる場合も想定され，それにより閾値は変化する可能性がある．例として，
高血圧と高血糖が同時に起こり，各々の閾値が変化したとする．その場合，閾値とし
て新しい値を設定することが可能である．しかし，たとえ閾値は変化したとしても，
「高い」という意味は，特性の定義では，両者において不変といえる．なお，１つの
異常状態について，複数属性をもつ場合の対処については，後述の 3.6.3.3 節で述べ
る． 
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3.6 理論の実践的適用 
本節では，これまで述べたオントロジー工学的手法に基づいた異常状態表現の記述
枠組みに基づいて，臨床で用いられている実際の各種表現へ適用する． 
3.6.1 データ表現のバリエーション 
臨床用語には血液と圧力が組み合わさった「血圧」や「白血球数」のような複合概
念が数多く存在することを確認している．これらは，オントロジー工学的には，正し
くは，「圧力」，「物の数」を使った表現が適切と考えられる．しかし，これらはオント
ロジーとは別に，データ表現のバリエーションとして，臨床データとの相互運用性の
向上を目指すためにも，今後検討すべき課題と考えている．なお，現在までに，対象
物＋属性複合型の OA 型 (例：血圧)，副対象物＋属性付加型の SoA 型 (例：白血球
数)，および対象物＋副対象物＋属性付加型の OSoA 型 (例：血糖値)の 3 種類の複合
表現 (複合属性)があることを見出している (図 3.2)． 
 
 
 
図 3.2 データ表現のバリエーション 
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3.6.2 修飾語の扱い 
臨床の場では，診療記録等において，より患者の病態を詳しく説明できるように，
「一過性高血圧」，「妊娠期高血圧」といったような修飾語が付加された異常状態が存
在する．オントロジー理論で考えると，これらはいずれも「高血圧」という概念で定
義されるべきといえる．しかし，実用上の観点からは，修飾語付きの用語にも柔軟に
対応できることが望ましい．そこで，これら修飾語についてはオントロジーにおける
「高血圧」とは別に扱い，付加情報として修飾語に関する情報を属性として別途保持
しておき，必要に応じて修飾語と異常状態から自動生成して修飾語付きの異常状態概
念「一過性高血圧」等を生成できるよう準備を進めている．これらの異常状態につい
ては，記述方針を示したガイドラインを作成しており，それに従って，全疾患におけ
る異常状態表現を整理した (表 3.2)． 
 
表 3.2 修飾語の表現例 
 
今後，洗練作業中の 7 診療科の各疾患の異常状態について表現モデルに基づいた記
述を進めていく． 
 
3.6.3 異常状態の構成要素に関する指針 
 本節では，提案モデルを臨床医が記述している各診療科の疾患の異常状態に適用
し，さらに統一的に記述する過程を支援するために以下の指針を提案する． 
 
3.6.3.1 対象物(0)の同定 
人体構造は様々な粒度の部品から構成される．そのため，何に注目するかにおいて
異常状態の対象の同定が困難なことがある．そこで，対象物の選択基準について，「何
異常状態
（P)
対象物
（O)
副対象物
(So）
属性
（A)
属性値
（V)
修飾属性 修飾値 被修飾物
高血圧
【一過性
高血圧】
血液 圧力 高 状態持続時間 一過性 高血圧
食道粘膜黒色
化領域
【食道を首座
とし、胃食道
接合部に明瞭
な境界を有す
る、全周性の
黒色調粘膜】
食道 粘膜 色調 黒 病変範囲（領域） 全周性 粘膜
境界性 明瞭 粘膜
隣接区域 胃食道
接合部
粘膜
【】：修飾語付きの異常状態を示す
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を対象物とするかについては，その属性を持つと見なし得る複数の候補の中で，解剖
学オントロジーで定義されているもののうち，粒度の一番小さいものを使う」という
方針とする．例えば，「冠動脈狭窄」の場合，心臓の疾患を定義しているコンテキスト
で，かつ，そこに現れる異常状態を定義したいと考える．そこで表現したい対象は冠
動脈であって，心臓でもなければ，患者でもない．一方，心不全の場合，機能を持つ
対象としては，心臓全体を考えるので，この場合の対象は「心臓」となる (図 3.3)． 
 
 
図 3.3 対象物の同定 
 
次に，3.4.2.1 節で述べた高血糖の例を考える．粒度の一番小さいものを対象とする
方針ならば，血糖値は，「糖分が多い」のだから，糖が対象物ではないかともいえる．
しかし，この場合は，血液を対象物とする．その理由として，確かに糖だけに注目す
れば，糖 (O) の量 (A) が多い (V) といえるかもしれない．しかし，道路にあるカー
ブの数が多いことは，カーブの性質ではないことと同様，「糖の量が多い」ことは糖の
性質ではない．それは「糖の塊」の性質である．更に例を挙げると，机の上にリンゴ
がたくさんある場合，「リンゴの量が多い」はリンゴの性質ではない．そして，血糖値
の場合，「糖分の多さ」について考えるときには，「血液」という全体物があった上で，
注目した糖の割合の多さを考えねばならないことを考えると，血液が対象物であるこ
とが分かる．つまり，血液を，「糖濃度 (糖の割合)」の観点について考え，そしてそ
の観点で属性を見直すと，糖 (So) と濃度 (A) に分離される．したがって，高血糖は，
＜血液 (O)，糖 (So)，濃度 (A)，高 (V)＞と表現される．別の例として，表現したい
対象「胃壁ヘリコバクターピロリ菌付着」についても，粒度の小さいものであれば，
ヘリコバクターピロリ菌が一番小さくみえるので，ヘリコバクターピロリ菌が対象物
ではとも考えられる．しかし，胃壁ヘリコバクターピロリ菌付着状態の場合，菌の数
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の多さについて考えるとき，「胃壁」があった上で，はじめて菌の数え上げができると
いえる．したがって，胃壁が対象物となる．次に，「菌の数」の観点について考え，そ
して属性を見直すと，ヘリコバクターピロリ菌 (So) と物の数 (A) に分離される．し
たがって，「胃壁ヘリコバクターピロリ菌付着」は，＜胃壁 (O)，ヘリコバクターピロ
リ菌 (So)，物の数 (A)，多 (V)＞と記述される． 
 
3.6.3.2 副対象物(0)の同定 
3.4.2 節で述べたように，本モデルでは，拡張表現の際，副対象物(So)を導入するこ
ととしている．そこで，本節ではどのように副対象物を使えばよいかについてその考
え方を述べる．異常状態については，まず，何 (O) が，何の観点 (A) で，どのよう
におかしいか (V) を記述が必要となる．例えば，低身長という場合，患者(O)の身長
という観点 (A) で，値が低い (V) という記述を行う．しかし，以下に述べるように
対象物 (O) と副対象物 (So) の導入については，慎重に対応すべきである．例えば，
健常人と比べて脚の長さという観点で記述したいとする．その場合，まず，副対象物
と属性の両方を一つにして考え，患者の「脚長」のように，両方を１つにまとめたも
のを属性(A)とみなす．そして，属性(A)を見直して，副対象物 (So) と属性 (A) に改
めて分離する．すると，この場合，＜人体 (O), 脚 (So)，長さ (A)，短 (V)＞に分離
される．一方，患者の異常と考えず，脚短縮を脚自体の異常として考えたい場合，脚
が対象物となり，＜脚(O)，長さ(A)，短(V)＞となる．特別に前者であることが要請さ
れていない場合は，3.6.3.1 節で述べた決定法に従って，後者が推奨される． 
 
3.6.3.3 観点(A)の同定 
1) 複数の属性がある場合の扱い 
ある対象物の異常状態を表現する場合，観点に対応するのが属性(A)といえる．例え
ば，ある皮膚の異常 (皮膚発赤)を考えた場合，何の観点 (A) かについては，色の観
点だといえるので，属性は色調 (A) とし，その値が赤 (V) を持つといえる ＜色調 
(A)，赤 (V)＞．ここで，異常状態の中では，複数の属性をもつものが存在する．例え
ば，網状皮斑という異常状態の場合，皮膚の形状 (A) という観点では斑 (V) という
値をもつが，これに加え，外見 (A) では網目状 (V) という値を持つといえる．そこ
で，本異常状態のように，複数の観点を持つ場合，それらの OAV の組み合わせで表
現記述を行うこととした (表 3.3)． 
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表 3.3 属性の同定例 
 
 
2) 心拍数についての留意事項 
回数について考えた場合，①一回完結型 (例：海外出張する) ②繰り返しをもって
１つと数えるもの (例：振動数)の２種類がある． 
① 一回完結型 
頻尿の場合は，一回単位で数えるので， OAV 分解：＜患者 (O)，排尿 (So)，回数
(A)，多 (V)＞となり，複合属性表現では，＜患者 (O)，排尿回数 (SoA)，多 (V)＞ と
なる． 
② 繰り返し型 
光や音では，振動が本質といえ，「振動数」で１つと考えるべきものといえる．ま
た，波長も周期性，繰り返しをもって１つと考えるので，上述のような一回完結型と
は区別すべきと考える．これを統一表現モデルの記述枠組みで表すと，＜対象物(O) ，
振動数 (A)，多 (V)＞のほうが，＜対象物 (O)，振動する (So)，回数 (A) ，多 (V) ＞
より自然であり，物理で通常使われている概念とも対応しているといえる．そこで，
心拍数について考えた場合，心拍数は，1 回単位で数えるというより，拍動する繰り
返し数をまとめて１つの属性と考えるのが自然であり，周波数や振動数に近い存在と
いえる．したがって，心拍数増加の通常の統一表現では，拍動数≒周波数/振動数とと
らえて，＜心臓 (O)，拍動数 (A) ，多 (V)＞とすべきであると考える．  
脈拍数も同様に，1 回単位で考えるより，心臓の拍動由来の拡張の繰り返し数をま
とめて１つの属性として考える．なお，脈拍数増加の場合は，心臓の拍動に基づいて
流入血液量が増えた際に動脈が拡張している現象であって，自ら運動はしていないと
いえる．そこで，属性は拍動数ではなく，＜動脈 (O)，拡張数 (A)，多 (V)＞とする． 
 
3) 行為について 
行為についても，表現が難しい．原則として，行為やプロセスを対象物 (O)とする
ことはない．異常は行為 (プロセス)そのものに帰することはなく，行為者に帰するべ
きものであるからである．患者自体の異常として表現する場合は，対象物 (O) は患者
となる．次に，何の観点かを考えた場合，複数の観点が考えられる． 
a) 行為回数の観点で記述したい場合，まず，行為回数を属性とみなし，さらに，
行為 (So) と回数 (A) とに分離される． 
異常状態
（P)
対象物
（O)
副対象物
(So）
属性
（A)
属性値
（V)
皮膚発赤 皮膚 色調 赤
網状皮斑_1 皮膚 形状 斑
網状皮斑_2 皮膚 外見 網目状
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  例）徘徊行為異常＜患者 (O)，徘徊行為 (So)，回数 (A)，多 (V)＞ 
b) 物理的パラメータの観点で記述したい場合，一般的な物理パラメータを属性 
(A)とする． 
  例）歩行速度低下異常＜患者 (O)，歩行 (So)，速度 (A)，遅 (V)＞ 
c) 行為の output の異常をいたい場合，output を対象物とする． 
例）便の色の観点なら，便白色異常＜排出便 (O)，色 (A)，白 (V)＞ 
例）分泌量が少ないなら，インスリン分泌量低下＜分泌物 (インスリン) (O)， 
量(A)，小 (V)＞ 
 
3.6.3.4 状態変化の扱い 
本研究では，異常状態は，基本は結果(変化後の状態)として記述する．疾患を理解
する上で，例えば高血圧の場合，血圧が連続的に上昇している状態 (動的な状態)をい
っているわけではなく，その結果として，「血液の圧力が高い」状態が起こっていると
いうことが重要である．そのため，変化後の「起こった状態」として異常状態を記述
することとした． 
例 1) LDL 酸化 
例えば，低比重リポ蛋白(Low-Density Lipoprotein (LDL)) の酸化を考えた場合，本
研究では，変化後の「酸化された状態」として記述する．また，その結果，血中に酸
化型 LDL コレステロールの濃度が増加した場合，別途，物理的パラメータ「濃度」
(A) を用いて「血中酸化型 LDL コレステロール濃度増加」を記述する (表 3.4)． 
 
表 3.4 LDL 酸化の記述例 
 
 
 
例 2) 塞栓 
塞栓では，栓子によって (既に)閉塞した状態のことを表現する．栓子の移動 (流
入)を記述したい場合，別に栓子移動 (流入)を記述する．さらに，栓子が血栓から剥離
したことを記述したい場合，「血栓から栓子剥離」について記述する (表 3.5)．なお，
栓子については，コレステロールなど具体的に同定できる場合，その物質を記述する． 
 
 
異常状態
上位
異常状態
（P)
対象物
（O)
副対象物
(So）
属性
（A)
属性値
（V)
酸化 LDL酸化 酸化型LDL 量 大
高濃度/濃度増加
血中酸化型
LDLコレステロール
濃度増加
血液 酸化型LDLコレステロール 濃度 高
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表 3.5 塞栓の記述例 
 
 
3.7 関連研究との比較を通した統一表現モデルの有用性 
3.7.1 関連研究との比較 
まず， PATO， HPO はともに上位オントロジー BFO を採用形式として採用して
おり，特性形式で表現される．また， SNOMED-CT も一つの異常状態について，finding 
site という我々の対象物に対する概念をもっているので， 我々の特性表現と同様の形
式であるという点において，類似している． 
ここで，これらと本研究の表現形式の相違について， PATO， HPO， SNOMED-CT
は属性表現をもたないが，本オントロジーは特性(P)を属性(A)と属性値(V)に分解した
形式をもつ点で異なる．また， PATO, HPO では，対象物を同定していないが，本研
究では 3.4.1 節で述べたように，対象物(O)を記述する枠組みを基本表現として備えて
いる．例えば，本研究では冠動脈狭窄を＜冠動脈(O)，断面積(A)，小(V)＞のように分
解可能であるが， PATO， HPO は分解がなされず，「狭窄」，「冠動脈狭窄」として表
現される． 
次に，2 章で述べたように， LOINC については，臨床所見データを表現するため，
我々の O(So)A に対応する形式をもつ．ただし， LOINC は属性値 V をもたない(例：
高い)． 
ここで，本研究の表現モデルは，関連研究から単独の表現形式の内の一つを採用し
ようとしているのでは無く，存在する各々の表現形式をオントロジー理論に基づいて
定式化・組織化しつつ，相互の運用可能性を実現している．それは， PATO, HPO, 
LOINC などの既存のリソースを単に採用すれば済む問題では無い．各表現形式間の
相互運用性を担保する統合的な理論的考察があって，初めて異常状態のコンピュータ
処理可能なモデルが確立できたと考える. 
 
異常状態
上位
異常状態
（P)
対象物
（O)
副対象物
(So）
属性
（A)
属性値
（V)
修飾属性 修飾値 被修飾物
閉塞 冠動脈塞栓 冠動脈 閉塞物 栓子 異常状態
異物付加
【物質】
冠動脈内栓子
流入 冠動脈 栓子 流入量 大
剥離 血栓から栓子剥離 血栓 剥離物 栓子
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3.7.2 実用面における本表現モデルの優位性 
本節では，実用的観点からみた本表現モデルの優位性について考察する．まず，HPO，
PATO, SNOMED-CT は， OAV 分解表現をもたないので，データとの相互運用性に
欠ける．臨床の検査データとの表現と相互運用性をかなえるには，3.5 節で示したよ
うに，特性形式だけではなく，定量値 (Vqt) を表現しうる属性表現としての OAV 形
式との互換を必要とする．次に， LOINC はデータ間の相互運用は， OSoA 形式で
統一されている点において優れている．しかし，臨床の検査データとの表現と異常
状態との相互運用性をかなえるには，定量値 (Vqt) まで持つ必要がある．本オント
ロジーでは定量データも OAV 形式で扱えるので，異常状態の特性表現との互換が
可能であり，臨床において，電子カルテシステムなどで臨床検査から疾患における
異常状態まで記述できる表現能力をもつ．これらは単なる理論的な成果にとどまる
物では無い．既存のリソースの再利用では不可能な異常状態の統一的な取り扱いが
初めて可能になるという実用的な貢献をする. 
以上より，本異常状態表現モデルは，疾患記述における異常状態を，まず，特性で
捉えるという特徴をもつ．特性の利点として，細かいパラメータ変動に影響をうけな
いことがあげられる．また，抽象度を上げることで，診断タスクと明確に分離ができ
るため，疾患の原因をとらえるような状況下では，特性のままの表現が適切であると
考えられる．これまで述べてきたように，本研究では特性を属性分解することで，臨
床データから疾患記述における異常状態まで一貫した統一的表現で記述することが
可能となり，相互運用性が確保できる点において有用であり，臨床での診療記録の統
合管理に貢献すると期待される． 
 
3.8 結言 
本章では，異常状態オントロジーを構築する際に基盤とする異常状態の統一表現モ
デルについて述べた．特に，多様な人体の異常状態を統一的な視点で捉えるとともに，
計測データ等との相互運用可能な特性属性分解モデルについて述べた． 
次章では，異常状態統一表現モデルをもとに，疾患記述に必要な異常状態の組織化
を目指した異常状態異常状態オントロジー3 層構造による階層的モデリングを提案す
る． 
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第4章 疾患記述における異常状態の
階層的モデリング 
4.1 緒言 
本章では，本研究の目的 2) 疾患記述における異常状態の階層的モデリングについ
て，3 章で提案した異常状態の統一表現モデルをもとに記述された異常状態について，
分類階層を構築する．まず，疾患を記述するための異常状態の分類の必要性について
検討を行う．次に，3 層構造による階層的モデリングを提案し，具体的な適用例を説
明する．本モデルは診療科横断的に共通性を把握できることを特徴とし，その有用性
について考察するとともに，関連研究の比較を通して異常状態オントロジー構築の意
義について述べる． 
 
4.2 疾患記述における異常状態分類の必要性 
知識を体系化するには，その対象世界がどのような概念に依存しているか，概念間
の関係性を明示するとともに，必要な概念知識を収集し，組織化することが必要とな
る．臨床医学における異常状態概念の場合，各診療科において専門医が特定の疾患を
定義する上で必要な状態，すなわち疾患コンテキストに依存した異常状態を適切に概
念化することが求められる．一方，臨床医学知識全般を考えれば，各疾患コンテキス
トに特化した概念だけではなく，診療科を超えた複数の疾患に共通する汎用的な異常
状態を用意する必要がある． 
また，知識を組織化する際，今後電子カルテシステム等の各種システムとの情報の
共有化を考慮すると，領域間の知識の相互運用性の面においても，各専門医の固有の
見方から中立な立場で診療科横断的に客観的に捉える見方で体系化していくことが
重要であるといえる． 
さらに，疾患依存，疾患非依存の 2 種類の知識に加え，臨床における異常状態は，
通常，人体構造に依存して現れるので，人体構造物への依存関係も明示しなければな
らないといえる． 
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 そこで，本研究では，異常状態オントロジーのモデリングとして，3 層による構
造化を行うこととした (図 4.1)． 
 
 
 
図 4.1 異常状態の 3 層構造による分類階層 
 
 
4.3 ドメイン横断的な一貫性を指向した異常状態の is-a 
階層構築 
4.3.1 異常状態 3 層モデルの概要 
本研究の異常状態オントロジーは，概念レベル別に 3 層からなる構造を特徴とし 
(図 4.1)，オントロジー工学理論に基づいたオントロジーとしての整合性を備えつつ
も，臨床で使う立場も意識した構造となっている．以下，各概念階層の詳細を述べる． 
 
4.3.2 第 1 層：対象物独立の異常状態 (汎用異常状態) 
本節では，まず，異常状態オントロジーの最上位の構造について説明する．最上位
(第 1 層)の異常状態は，最も汎用的かつ一般的な異常状態 (汎用異常状態)から構成さ
れており，対象物に依存せずに定義される (対象物非依存)． 
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一般に，異常状態は，構造に関するものと，機能に関するもの (機能障害)に分ける
ことができる．臨床医学においても同様に，異常状態は，臓器や器官などの人体構造
物に関する何らかの異常 (器質的異常)と，機能性に関する異常の 2 種類に関するもの
が多いといえる．そこで，本異常状態オントロジーでは，異常状態概念を構造関連異
常，機能関連異常，その他の異常状態に大別することとした． (図 4.2)． 
 
図 4.2 異常状態 is-a 階層における第 1 層 
  
構造関連異常とは，構造に関する異常状態をいい，材質の異常，形状異常，サイズ
異常，構造異常が下位概念として定義される．材質の異常とは，構造体の材料として
の性質に何らかの異常が生じた状態として定義され，熱変性等の物理学的変性と酸化，
腐食などの化学的変性，硬化/軟化，析出，凝固などが下位概念に存在する．形状異常
とは，部分を限局しない全体形状としての変化に関する異常をいい，変形が例として
挙げられる．サイズ異常は，構造体の大きさに関する異常状態が定義されており，長
さ，面積，体積の拡大/縮小がある．構造異常とは，そのもの自体のアイデンティティ
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を保ちながらもその部分構造や部品の構造に関する何らかの異常をいう．下位には，
構造的欠損，異物付加や新生成物形成などの構造的過剰，トポロジー異常がある．ト
ポロジー異常とは，位相構造に関する異常状態をいい，逆位，トランスロケーション，
亀裂，癒着などの結合異常や閉鎖/開放，孤立など空間に関する異常を含む． 
次に，機能関連異常とは，機能物が発揮する機能に何らかの異常が生じた状態をい
い，機能亢進，機能低下，機能停止，機能不全，機能喪失が定義される．機能関連異
常についても，構造関連異常と同様，様々な対象物に用いられる極めて一般性の高い
各分野から参照される概念といえる． 
構造，機能以外のその他異常状態として，属性値関連異常 (パラメータ異常)と，生
起物 (Occurrent) 異常が定義されている．パラメータ異常は，閾値と比較して属性値
が大きい状態であるパラメータ増加 (大きい)異常と小さい状態のパラメータ低下 
(小さい)異常に分けられ，下位には，速度，重さ，圧力，濃度などの一般性のある物
理的なパラメータを用いて表現される，圧力増加/減少，速度増加/減少，重さ増加/減
少などが概念化されている． 
なお，サイズ異常は上位概念をパラメータ異常ではなく，構造関連異常として定義
されている．その理由は，長さ，面積，体積はパラメータで表現できる属性ではある
が，異常状態の本質を考えた場合，胃，血管狭窄も胃拡張も，まず構造に注目して「構
造に関する何らかの異常がサイズにある」として捉えた上で，それら属性 (面積，体
積)の定量値が何らかの異常を示しているというアウトプットとして観察されるとい
えるからである． 
次に，生起物 (Occurrent) 異常では，時間軸上で異なる部分 (Temporal Part) を持つ
ものに関する異常が定義されており，下位には行為/動作関連異常と現象関連異常が
含まれる．前者はエージェントの行為やエージェントの部分動作に関する異常 (例： 
(ある部分の) 過収縮)を指し，また，後者は漏れや逆流のようなエージェントがいな
い，いわゆる現象に関する異常状態が定義される．なお，オントロジー工学的には厳
密にはプロセスとイベントに分かれるが，臨床上観察される状態によっては，プロセ
スとイベントの識別が困難な場合が多いので，両者を識別せず，現象とする方針とし
た． 
このように，第 1 層の異常状態は具体的な対象物の種類を特定せずに汎用的に定義
することができるのが特徴であり，人体に限らず人工物にも共通する対象物非依存の
最も基本的な概念といえ，例えば，圧力増加のように，医療分野に限らず，機械等の
分野においても共通の定義として用いることが可能である． 
4.3.3 第 2 層：対象物に応じて共通に現れうる異常状態 
第 2 層では，対象物に応じて共通に現れうる異常状態 (対象物依存異常状態)が定義
される．本定義は，概念が特定のコンテキストのもとで担う役割（ロール）を捉える
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ことで，そのコンテキストに依存した概念の定義を行うロール理論 [Kozaki 07] に基
づいて概念化されている．具体的には，異常状態の対象物をコンテキストとして，そ
の対象物に固有の異常ロールを汎用異常状態が担うことによってできる状態として，
第 2 層の対象物依存状態が定義される．第 2 層の最上位では，複数分野に共通する汎
用構造物を対象とした異常状態が定義されている．汎用構造物とは，汎用的に見られ
る共通構造を記述したもので，管状構造物，壁状構造物，弁構造物などがあげられる．
人体は多数の器官から構成されているが，血管，食道，腸などは共通して，何らかの
物体を通す「管状構造物」であるといえる．別の例では，僧帽弁も三尖弁も流体制御
機能をもつ弁構造物であるといえる．このように，汎用構造物は複数の器官の共通的
な性質を捉えるのに適しており，異常状態についても，これら汎用構造物には各器官
に共通する特徴的な異常が見られる場合が多い．例えば，管状構造物の場合，管の内
腔断面積が縮小した「管狭窄」という異常状態が生じやすいことがいえる．そこで，
第 1 層の「面積縮小」を参照し，管状構造物を対象物として特殊化することで「管狭
窄」を定義し，さらに，管状構造物を血管で現れると「血管狭窄」，食道で現れると
「食道狭窄」のように各器官に固有の異常状態として特殊化することで，異常状態の
共通性と器官固有の特殊性を扱うことが可能である． 
第 2 層では，下位に行くにつれて，人体構造物を解剖学オントロジーの is-a 階層に
従って特殊化することで，器官固有の異常状態が定義される．「血管狭窄」の場合，
「動脈狭窄」から「冠状動脈狭窄」や「腎動脈狭窄」のように各専門領域で必要とさ
れる粒度まで特殊化を行うことができる． 
なお，人体解剖構造物依存の異常状態については，現在我々のプロジェクトで開発
中の解剖学オントロジーの階層に依存している．そのため，複雑な解剖構造の場合，
階層が深くなるというように，第 2 層の階層構造の深さは相対的となっている．例え
ば，異常状態オントロジーにおいて，「冠動脈狭窄」の場合，第 2 層の最上位から管
狭窄，血管狭窄，動脈狭窄，冠動脈狭窄のように第 2 層は 4 階層である一方，「心室
拡大」の場合，最上位から腔状構造物体積拡大，心室拡大となっており，第 2 層は 2
階層となる．また，細胞や組織など器官より粒度の小さい人体構造物は，本研究では
部品というより，材料として扱っている．そのため，汎用構造物依存の異常状態を第
2 層の最上位とせず，例えば，「心筋細胞壊死」の場合，最上位から細胞壊死，筋細胞
壊死，心筋細胞壊死というように階層化される． 
ここで，オントロジー構築について，下位概念をどこまで詳細にまで構築するかが
課題となる．例えば，「ポリープ形成」を場所が特定されただけの「胃ポリープ形成」
状態までを「ポリープ形成」の下位概念として記述しておくのは理論上，冗長である
と考えられる．しかし，各ドメインで，現実の状況に適用することを考慮した場合，
疾患や故障では，異常状態は，隣接器官/構造物が互いに影響を及ぼし，その結果次の
異常状態を引き起こすことが多いと考えられる．例えば，狭窄の場合，冠動脈狭窄と
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気道狭窄は明らかに異なった概念として区別すべきものであり，冠動脈狭窄は，虚血
性心疾患を引き起こす危険性を生じ，気道狭窄は喘息を引き起こすという点において，
どの器官/構造物でおこっているかが重要となる．そこで，対象とするドメインで利用
されるために必要十分な状態をモデル化するというオントロジー工学的な立場をと
った場合，異常状態オントロジーの構築においては，場と取り巻く環境を詳細レベル
まで考慮する必要があり，下位概念として，特定の器官/組織/細胞レベルの異常状態
まで用意することが妥当であると考えられる． 
ただし，第 2 層で定義される異常状態は対象物がどこまで詳細に特定されたとして
も，どのようなコンテキストで現れたものであるかというコンテキストとは独立な点
において次の第 3 層と概念的に分離されるべきものであり，特定の疾患に現れる異常
状態とは明確に区別される．例えば，「高血圧」は「動脈硬化症」という疾患の原因と
なることが知られているが，他の疾患でも汎用的に現れうる異常状態である．「高血
圧」が「血圧が高い状態」であるという性質は，いずれの疾患で現れるかというコン
テキストに独立して定義できる共通な性質であるが，どのような機序で現れ，他にど
のような影響を及ぼすかといった性質は，高血圧が現れる疾患のコンテキストに依存
した性質であると言える．さらに，「高血圧」をより一般化した「圧力増加」を考える
ならば，それは医療に限らず様々なドメインにおいて一般的におこりうる異常状態で
あるといえる． 
 
4.3.4 第 3 層：疾患コンテキストにおいて定義される異常状態 
第 3 層では特定の疾患コンテキスト下で現れる異常状態を概念定義する．本定義で
は，第 2 層の異常状態を参照し，疾患コンテキスト下で，疾患を構成する異常として
特殊化される．また，各異常状態は，ロール理論に基づき，その異常状態がコンテキ
ストとする疾患において，どのような異常状態の原因や結果となるかを捉えることで
概念化が行われている．第 3 層は，2.2.1 節で示した疾患オントロジーにおいて記述さ
れる 7 診療科（循環器内科，神経内科，消化器内科，腎臓内科，代謝内分泌内科，ア
レルギーリウマチ内科，整形外科）の疾患毎に，それらを構成する異常状態が定義さ
れる．  
図 4.3 に第 3 層の各異常状態の定義の具体例を示す．本定義は，代謝内分泌科の代
表的な疾患である糖尿病とその下位疾患の 1 型糖尿病およびさらにその下位疾患で
ある自己免疫性 1 型糖尿病について，これらの疾患を構成する異常状態の１つである
「インスリン作用不足」を異常状態オントロジー第 3 層で概念定義した例である． 
疾患「糖尿病」では，「インスリン作用不足」という異常状態が起こることが知られ
ている．そこで，異常状態オントロジーの第 2 層「インスリン作用不足」を特殊化し，
第 3 層では，異常状態「糖尿病におけるインスリン作用不足」が概念定義されている．
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また糖尿病では，インスリン作用不足の結果，「高血糖」が引き起こされることから，
インスリン作用不足の結果に「高血糖」が記述される(図 4.3 最上部)． 
次に糖尿病の下位疾患である 1 型糖尿病では，糖尿病と同様インスリン作用不足が
起こる．そこで，「糖尿病におけるインスリン作用不足」を特殊化し，「1 型糖尿病に
おけるインスリン作用不足」が定義される．異常状態「1 型糖尿病におけるインスリ
ン作用不足」では，上位概念から結果の「高血糖」を継承しつつ，さらに原因として，
「膵β細胞破壊」が起こることから，「膵β細胞破壊」を原因に新たに追加している． 
さらに，1 型糖尿病の下位疾患である自己免疫性 1 型糖尿病では，「自己免疫性 1 型
糖尿病におけるインスリン作用不足」が定義されており，原因が「膵β細胞破壊」に
加え，「自己免疫異常」が原因でインスリン作用不足を生じることが定義されている． 
このように，第 3 層の異常状態は，上位疾患を構成する異常状態からその性質を参
照し，下位疾患で，その疾患固有の異常状態として，各々のもつ性質を特殊化するこ
とで概念化されている．  
 
 
 
 
 
図 4.3 第 3 層における異常状態の概念定義例 
 
 
4.4 統一表現モデルを用いた異常状態の is-a 階層の計算機
表現 
これまで述べてきた異常状態オントロジーはオントロジーエディタ「法造」 [古崎
02, 法造] を用いて構築されている．法造は，オントロジーをグラフィカルに記述す
る環境を提供しており，オントロジーの意味定義，属性の継承，ロール定義について
糖尿病におけるインスリン作用不足
１型糖尿病におけるインスリン作用不足
自己免疫性1型糖尿病におけるインスリン作用不足
2型糖尿病におけるインスリン作用不足
ミトコンドリア糖尿病におけるインスリン作用不足
グルコキナーゼ異常糖尿病におけるインスリン作用不足
• 原因：膵β細胞破壊
• 結果：高血糖
• 原因：ミトコンドリアDNA変異
• 結果：高血糖
• 原因：グルコキナーゼ遺伝子変異
• 結果：高血糖
• 原因：インスリン抵抗性
• 結果：高血糖
• 結果：高血糖
• 原因：自己免疫異常
• 原因：膵β細胞の破壊
• 結果：高血糖
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記述できる．オントロジー記述言語として Extensible Markup Language (XML) ベース
のフレーム型言語を基本としている他，Resource Description Framework Schema 
(RDF(S))，Web Ontology Language (OWL) 形式でのエクスポート/インポート機能をも
つ．図 4.4 に，異常状態オントロジーにおける異常状態定義の「法造」による計算機
的表現を示す．対象物非依存の最も一般的な異常状態 (第 1 層)は，汎用異常状態の下
位概念として，基本概念として定義され， is-a 関係が階層化される．図 4.4 右上のサ
イズ縮小の下位概念として「面積縮小」があり，属性「面積」 (A) とその値が「小」
(V)として定義されている．対象物に応じて共通に現れうる異常状態 (対象物依存異常
状態，第 2 層)は，対象物をコンテキストとした対象物固有の異常として定義される．
図の左上段では，汎用構造物である「管状構造物」に固有 (管状構造物依存)の異常状
態として，「管狭窄」が定義されている．「管狭窄」の右側の長方形は，汎用異常状態
への参照を示し，汎用異常状態から定義内容が継承されるとともに，下位概念では定
義する際，必要に応じて継承された定義内容を特殊化することができる．「管狭窄」の
場合，「面積縮小」から継承された「面積」をさらに「断面積」に特殊化し，管に固有
の「管の断面積が小さい」という内容が表現される．対象物依存の異常状態の is-a 関
係は，対象物を特殊化することにより階層化される．図 4.4 左中段では，管をさらに
特殊化し，人体構造物固有の異常状態「血管狭窄」，「動脈狭窄」，「冠動脈狭窄」が定
義されている．さらに，「冠動脈狭窄」が疾患「狭心症」を構成する異常状態である場
合，「狭心症」をコンテキストとして，「冠動脈狭窄」を参照する「狭心症における冠
動脈狭窄」 (第 3 層)が定義される (図 4.4 右下)． 
 
図 4.4 異常状態 is-a 階層の計算機表現  
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以上のように，異常状態オントロジー構築では，3 章で示した特性・属性分解記述
に基づく統一表現を基礎として 3 層に階層化することで，共通性と特殊性を明確に分
離しながら，コンテキストに応じた異常状態を表現することができる記述となってい
る．具体的には，第 1 層で定義したできるだけ汎用性をもたせたドメイン非依存かつ
構造物非依存の異常状態を，第 2 層で特殊化し，汎用的な構造物 (例えば管状構造物)
に共通する異常，さらに特定ドメイン内においても汎用的レベルから，対象物の is-a 
階層に沿った特殊化が行われる．そして第 3 層では，それらの異常状態を，さらにそ
のドメインの特定コンテキスト構成する異常状態まで特殊化していく． 
このような異常状態のオントロジー構築によって，例えば，循環器内科内の「虚血
性心疾患における冠動脈狭窄」状態と，「大動脈閉塞症における大動脈狭窄」とは，同
じ「動脈狭窄」という上位概念をもつことが明示できる．加えて，他の診療科である
脳外科の「脳梗塞における脳血管狭窄」とは「血管狭窄」という共通性をもち，さら
に，消化器内科の「腸閉塞における腸管狭窄」とは，「管狭窄」という上位概念におい
て共通するという共通性があることがわかる．つまり，各診療科 (専門領域)で詳細に
専門疾患における異常状態として，別々に扱われていたものが，共通性を捉えること
により，診療科を超えて扱うことが可能となることから，様々な応用が可能であると
考えられる． 
 
4.5 異常状態の上位概念分類例 
本節ではいくつかの典型的な異常状態について，本研究モデルに基づき上位概念の
分類を行い，本モデルの有効性を考察する． 
 
4.5.1 感染症 
感染症は，病原体が体内に侵入後，各臓器で定着し，その後様々な症状をもたらす．
そこで，これらを３章の統一表現モデルに基づき概念定義を行うとともに，4.3.節の 3
層モデルに基づき分類することで，各異常状態について識別可能であるか，マラリア
感染症を例に検討した．結果を表 4.1 に示す． 
まず，マラリア原虫は血液への感染を起こす．そこで，「血液マラリア原虫感染」状
態として考えると，上位概念は，異物付加＜具体物 (O)，付加物 (So)，物の数 (A)，
多 (V)＞といえ，構造体に何らかの異物が付着した状態で捉えることができる．そこ
で，異物付加の属性を継承し，対象物 (O) と副対象物 (So) を特殊化することで，病
原体感染定着＜器官 (O)，病原体 (So)，物の数 (A)，多 (V)＞という状態が定義され
る．さらに，これらの対象物 (O) と副対象物 (So) を特殊化することで，血液マラリ
ア原虫感染＜血液 (O)，マラリア原虫 (So)，物の数 (A)，多 (V)＞と定義される (表
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4.1)．次に，血液に感染した後，マラリア原虫は血液から移動し，体内の肝細胞組織
に定着することが知られている [メルク]．このとき，血液マラリア感染と同様に病原
体感染定着を特殊化し，対象物を新たに定着した肝細胞組織とすることで，肝細胞組
織マラリア原虫定着＜肝細胞組織 (O)，マラリア原虫 (So)，物の数 (A)，多 (V)＞が
定義できる．ここで，マラリア原虫が定着した肝組織では炎症が生じるので，肝細胞
組織炎症＜肝細胞組織 (O)，炎症細胞 (So)，物の数 (A)，多 (V)＞と状態が表される．
炎症について考えると，肝臓という器官の材質が異常となった状態といえるので，上
位概念として，第１層の汎用的異常状態は「材質の異常」となる．さらにマラリア原
虫は赤血球内に移動し，赤血球で増殖する．赤血球内の原虫増殖については，第 1 層
の上位概念は，異物付加ではなく，パラメータ異常の「物の数が多い/増加【many】」
となり，それを特殊化し，第 2 層では病原体増殖 (P) ＜器官 (O)，病原体 (So)，物の
数 (A)，多 (V)＞とし，これをさらに特殊化することで，赤血球内マラリア増殖＜赤
血球 (O)，マラリア原虫 (So)，物の数 (A)，多 (V)＞となる．その後，赤血球が破裂
し (上位概念は空間異常の「裂ける」)，患者は貧血を起こすことが知られている．こ
のとき，貧血は，＜血液 (O)，ヘモグロビン (So)，濃度 (A)，低 (V)＞となり，上位
概念はパラメータ低下の「濃度低下」となる．また，他に発熱や，脾臓の重さが増大
する脾腫という症状が起こることが知られている． 
 
 
表 4.1 マラリア感染における感染から発症までの定義例 
 
 
 
異常状態
上位
異常状態
（P)
対象物
（O)
副対象物
(So）
属性
（A)
属性値
（V)
異物付加 血液マラリア原虫感染 血液 マラリア原虫 物の数 多
異物付加 肝細胞組織マラリア原虫定着 肝細胞組織 マラリア原虫 物の数 多
材質の異常 肝細胞組織炎症 肝細胞組織 炎症細胞 物の数 多
物の数が多い/増加
【many】 赤血球内マラリア増殖 赤血球 マラリア原虫 物の数 多
濃度低下 貧血 血液 ヘモグロビン 濃度 低
高温/温度上昇 発熱 人体 温度 高
重量増加 脾腫 脾臓 重さ 重
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このように，異常状態オントロジーでは，統一表現を用いることで一貫性のある記
述を可能とするとともに，感染から発症までの各状態について定義できることが確認
された．各状態が，人体構造物そのものの異常か，材質が異常となっているか，ある
いは，それ以外のパラメータの異常であるかについては，第 1 階層で定義した汎用異
常状態からいずれを上位概念とするかで表す．さらに，パラメータの異常の場合，各
異常状態の属性 (A) として温度や濃度などの一般的物理パラメータのもつ値がどの
ように変化したかが表される．このように，3 層構造により，汎用異常状態からどの
ような性質を継承し，その意味内容は人体のどの臓器 (O) を対象として，注目物 (So)
について何の観点で (A) どのように値 (V) が変化するのかについて把握が可能とな
る． 
 
4.5.2 循環器 
次に，疾患オントロジーにおいて，循環器の専門医が記述した疾患 577 のうち，医
療情報開発センターの提供する MEDIS 標準マスター [MEDIS 03] に対応のある主
要 173 疾患 886 の異常状態を対象として，3 章の統一表現を行い，さらにこれら異常
状態について，第 1 層の汎用異常状態としてどのような上位概念をもつかについて検
討を行った． 
その結果，各異常状態の対象物 (O) は，動脈血管として大動脈や冠状動脈，血液，
心臓の左/右心室，心房，心筋の他，弁 (僧帽弁，大動脈弁，三尖弁)など循環器系の人
体構造物を主としていた．異常状態としては，血液を対象とした異常状態では，血圧
増加 (高血圧)，血流量低下などが多くみられ，心筋については心筋壊死，心筋炎症，
心筋虚血，冠状動脈血管では冠動脈狭窄，冠動脈血栓形成が複数の疾患で現れていた．
また，上位概念別にみると，新生成物形成，現象関連異常，ノンパラメーター異常，
圧力増加，材質の異常の他，サイズ異常 (面積縮小，長さ拡大)の他，孔あきや裂ける
など結合に関する異常が多かった．新生成物形成とは，新しく何らかの物質が生成さ
れる異常をいうが，循環器内科では血栓形成が多い一方，ポリープ形成はみられなか
った．現象関連異常では，心筋酵素の逸脱という臓器からの物質の漏出や逆流，ノン
パラメーター異常では，疼痛とその下位概念である胸痛などが心筋梗塞をはじめ，心
膜炎，動脈硬化症，動脈閉塞症，肺高血圧症など複数の疾患で起こることが確認され
た．これらの結果は循環器内科で把握されている臨床像をそのまま反映できているこ
とが確認された．このように，本モデルでは細胞から人体というレベルまで様々な粒
度の異常状態について，各々を汎用的な概念から性質を継承し，分類することで一貫
性した観点で概念化を行うことができることが確認された． 
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4.6 考察 
本研究では，異常状態の統一表現をもとに 3 層構造によるモデリングを行うことで
オントロジー構築の理論枠組みを実現した．そこで，本節ではまず，3 層モデルの有
用性について考察する．次に，関連研究と異常状態オントロジーとの比較を行う．さ
らに構築されたオントロジーを評価し，その意義について述べる． 
 
4.6.1 異常状態 3 層モデルの有用性 
本節では，構築された階層構造の有用性について考察する． 
1) 概念の共通性の把握 
異常状態オントロジーの is-a 階層の上位の層に上がることによって，疾患固有の
異常状態から，複数の疾患で起こりうる異常として一般化され，疾患独立に共通性を
捉えることができる．その結果，診療科を超えて異常状態を捉えられることから，相
互の比較が可能となり，異なる診療科間でどの異常状態がどのくらい共通性があるか
把握が可能となると考えられる．例えば，消化器内科の「腸疾患における腸間膜動脈
狭窄」について考えると，第 2 層の「腸間膜動脈狭窄」については，消化器内科の腸
疾患でしか現れないことから，消化器内科の腸疾患固有といえる．しかしながら，第
2 層の「腸間膜動脈狭窄」の上位概念をたどって得られる「動脈狭窄」では，複数の
診療科の疾患における異常状態と共通性があることがわかる．例えば消化器内科で見
られる「腸間膜動脈狭窄」も循環器内科で見られる「虚血性心疾患における冠動脈狭
窄」も，共に同一の「動脈狭窄」を上位概念として持つことを示すことができる．さ
らに，神経内科の「脊柱管狭窄症における脊柱管狭窄」とは，第 2 層上位の汎用構造
物依存の異常状態「管狭窄」で共通する．このように，異常状態オントロジーの概念
階層を用いれば，様々な概念レベルでの共通性が明示できることから，今後，異常状
態の比較解析によって，類似症例解析による治療介入などへの貢献も期待される． 
さらに，これまで全く違った診療科領域で扱っていたもの同士に共通性を見出す可
能性がある．場 (器官コンテキスト)に応じて高度に分化し，複雑で特殊化された異常
として個別に扱われてきた概念も，器官非依存の異常状態として共通性を捉えて整理
すればもっとシンプルに異常状態を扱える可能性がある．また，ラベルが全く異なっ
ていても，実際は場 (器官)が異なるだけで本来は同じものと扱ってよいような概念の
異常状態も発見できる可能性がある．このように，異常状態オントロジーは異常状態
の本質を捉え，異常状態の意味内容を明示することを可能にするといえる． 
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2) 診療科横断的な複数疾患で起こりうる異常状態の把握 
異常状態 (単独)の共通性をみつけることができれば，さらに異常状態間の関係の共
通性も把握可能となる．2.2 節で説明した疾患オントロジーでは疾患を異常状態の因
果関係 (疾患連鎖)として捉えて定義している．各疾患定義における異常状態は，4.3.4
節の第 3 層の疾患を構成する異常状態として定義され，臨床医が診療科別に記述をお
こなっている．そこで，各診療科で定義された全疾患から因果関係を集め，異常状態
オントロジーを参照することで同一の異常状態を含む因果連鎖を結合させるよう計
算機処理を行うと，7 診療科の 1 万を超える異常状態から起こりうる全ての因果関係
を含有する汎用的な連鎖 (以下，汎用連鎖とよぶ)の生成が可能となる(図 4.5)． 
 
図 4.5 汎用連鎖の生成例 
 
 
例えば，異常状態オントロジーでは， 第 3 層で虚血性心疾患固有の異常状態とし
て「虚血性心疾患における冠動脈狭窄」状態が定義され，疾患オントロジーでは，循
環器内科で専門医が虚血性心疾患において，異常状態の因果関係「冠動脈狭窄→血流
量低下→心筋虚血→...」を記述している．そこで，因果を構成している異常状態につ
いて，異常状態オントロジーを参照して個々の異常状態の概念階層を全て第 2 層に上
げて一般化しておけば，汎用連鎖の生成が計算処理される．その結果，他の診療科に
おける別の疾患 (例：代謝内分泌科の脂質異常症)で，脂質蓄積の結果，冠動脈狭窄が
起こった場合，「脂質蓄積→冠動脈狭窄」と代謝内分泌科の臨床医が記述していたの
に加え，先の汎用連鎖を参照し「脂質蓄積→冠動脈狭窄→血流量低下→心筋虚血→．．．」
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のような一般的な因果関係を導くことができる．このように，本研究で提案した異常
状態オントロジーを用いて，7 診療科を横断し，1 万を超える異常状態を is-a 階層構
造と因果関係との観点から捉えることが可能であり，その結果，断片的な知識を統合
し，診療科横断的な医学的知見の獲得に貢献することが期待される． 
なお，本研究では，「特定の患者に起こった事象の表現をするための情報モデル」で
はなく，「疾患定義に必要な異常状態とその因果連鎖を表現するモデル」を提供する
ことを目的としている．そのため，因果関係については，「そのような現象が実際に起
こったか否かを判定した結果」を記述するのでは無く，臨床医がこれまで経験した既
に起こったことを抽象化し，(疾患を定義するための臨床の世界での共通の合意とし
て得られる) 原因と結果として定義している．したがって，実際に生起した二つの事
象間に本当に因果関係があったかどうかを同定するための知識の記述は，本研究の範
囲外としている．また，臨床医がインスタンスレベルで個々の患者で起こっている状
態について，1 万以上の異常状態を参照しながら判断することは，現実的に対応も困
難と考えている．しかし，概念階層を上げると，汎用構造物レベルでは，共通する汎
用構造物依存の異常状態 (第 2 層上位) の因果関係がある程度のパターンに収束する
ので，それら実際に起こっている因果関係の比較は可能であると考えている． 
本研究で得られる理論上起こりうる因果関係と，実際の知見とを比較することで因
果生成プロセスの基本原理がみえてくる可能性がある．現在，予備的な調査では，第
2 層の汎用構造物依存の異常状態として，管状構造物の異常について，「管の流量低下
→供給不足」の因果の原因が，管の狭窄 (断面積縮小) と一時的な収縮に大別され，
その原因が，前者は異物や新生成物の付加，壁の肥厚，外部圧迫のパターンがあるこ
とを見出している．そして，実際の疾患でも，例えば虚血性心疾患では，上記を特殊
化した「冠動脈血流量低下→虚血」と，その原因として，冠動脈への血栓形成または
冠動脈壁肥厚による狭窄，あるいは冠動脈攣縮 (一時的収縮) が起こることを確認し
ている．現在，本パターンの処理について，応用システムの調整を行っており，今後
汎用レベルの因果関係の把握についてより深い考察をしていきたい． 
なお，実際に起こっている異常状態はさらに複雑な要因が組み合わさる可能性があ
る．将来的にはこれらにも対処し，より臨床の場の実用を考慮した枠組みを別途検討
したいと考えている．例えば，実際には，異常状態が同時に起こることも存在する．
そこで，これらにも対応できるように，疾患オントロジーでは，異常状態について同
時に起こる (AND)，いずれかが起こる (OR) の記述枠組みも用意している． 
 
4.6.2 関連研究との比較考察 
本節では，2 章で示した既存の用語集および表現型オントロジーと比較を行い，オ
ントロジー工学的な観点における本研究の優位性について考察する．まず，用語集で
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は SNOMED-CT および MeSH ，オントロジーとしては，表現型一般を扱う PATO，
およびヒトの表現型を扱う HPO を対象とし，異常状態を捉える際のオントロジー的
な課題を調査するため，どのように表現され，組織化されているかについて本オント
ロジーとの違いを検討する．調査対象の概要と，表現形式および組織化の仕方 (is-a 階
層の有無，クラス継承が多重継承か単一継承か，提供する概念レベル，上位オントロ
ジーの参照の有無)について比較した結果を表 4.2 に示す．次に，組織化については
「冠動脈狭窄」を例に，その上位概念の is-a 階層についてより詳細な調査を行い，そ
の結果を図 4.6 に示す．以下，これらの結果をもとに考察を述べる． 
 
表 4.2 異常状態に関連する主な生命医学系リソースとの比較結果のまとめ 
 
 
  
SNOMED-CT MeSH PATO HPO 本オントロジー
内容 臨床用語統制語彙
医学文献統制
語彙
表現型
オントロジー
ヒト表現型
オントロジー
異常状態
オントロジー
概念数 310,000 27,000 2,500 10,000 13,000
is-a 階層 有 有 有 有 有
クラス継承 多重継承 多重継承 多重継承 多重継承 単一継承
汎用異常状態 無 無 有 無 有
人体解剖構造物依
存異常状態 有 有 無 有 有
疾患依存異常状態 有 無 無 無 有
上位オントロジー 無 無 BFO BFO YAMATO
データ公開 一部公開 有 有 有 公開予定（一部公開済）
OPVp
OSoAV
OP/ OAV
表現形式 無 無 OP OP
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図 4.6 関連研究における冠動脈狭窄の is-a 階層 
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1) 表現系オントロジー (PATO，HPO)との比較 
まず， PATO， HPO についてオントロジー的な観点から本研究との違いについて
調査した結果を述べる． PATO， HPO は表現型を対象世界としているのに対し，本
オントロジーは異常状態全体を対象世界としている． PATO は生物種横断的な汎用
的な概念，HPO は人体に特化した概念 (我々の第 2 層) のみ体系化しているのに対し，
本オントロジーでは，異常状態の組織化を，オントロジー理論に基づいて汎用レベル
から人体構造物依存，さらに疾患依存レベルまで，各概念を識別しつつ，一般的な概
念を参照しながら疾患依存レベルまで一貫性をもって行っているので，異常状態相互
の相違や類似性を明示的に扱うことができる． 
また， PATO の概念体系では 3.7 節で述べたように，特性 (P)と属性 (A)がオント
ロジー工学的な観点において識別されていない．その結果， PATO の階層は多重継承
となっている．例えば， PATO では，「面積縮小」は，「面積」と「サイズ縮小」とい
う 2 つの上位概念をもつ (図 4.6 中央から右部)．このような多重継承は， PATO と
他の標準語彙体系や用語辞書 (例：MeSH) において，面積縮小の下位概念に相当する
「冠動脈狭窄」とを統合する場合，自動的に計算機処理で結合すると，「冠動脈狭窄
is-a 面積」のような不適切な is-a 関係が推論されてしまう可能性がある．本オントロ
ジーでは，圧力，面積のようなパラメータは属性として扱っているので，そのような
特性と属性を混同することはない． 
異常状態の本質を考えた場合，状態は変化し，異常状態がどのような観点 (A)で，
どのような値 (V)をもつかという点において，「面積縮小 is-a 面積」ではなく，「面積
縮小 is-a サイズ縮小」を本質と捉えるべきであり，本異常状態オントロジーは，後者
のみを本質として捉え，適切な is-a 関係が設定されている． 
HPO は，2.3.1.1 節で述べたように，ヒトの表現型のオントロジーとして表現型の
概念を構築するという構築方針において，「その状態が人体のどこで観察されるか」
という人体の部位という観点に重きをおいて上位概念が階層化されている．そのため，
「動脈狭窄 is-a 動脈異常」というように異常状態の is-a 関係については，狭窄という
特性に基づく階層構造をたどることが難しい．一部に「腎動脈狭窄 is-a 動脈狭窄」の
ような関係も見受けられるが，本モデルのような第 1 層の汎用的な異常状態をもたな
い上，属性に関する情報がないため，それがどのような観点で，どういう値をとる異
常なのかという状態としての本質は表現されていない．  
また， HPO では疾患と異常状態というオントロジー的には異なる概念を識別して
おらず，疾患の上位が異常状態で有る場合や，その逆の異常状態の上位が疾患である
例が存在する．例えば， HPO では「冠動脈狭窄」の上位概念は異常状態ではなく，
「冠動脈疾患」となっており，さらにその「冠動脈疾患」は 3 つの上位概念：①動脈
狭窄，②冠動脈異常，③動脈硬化をもつ (図 4.6 左下)．また，上下の階層構造を見る
限り，動脈硬化は果たして異常状態なのか，疾患 (動脈硬化症) なのか不明である．
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本オントロジーでは，4.3 節で述べたように異常状態オントロジーでは，第 1 層は「対
象物非依存の異常状態(汎用異常状態)」(例：面積縮小)，第 2 層では「対象物に応じて
共通に現れうる異常状態」として，下位では人体構造依存の異常状態(例：冠動脈狭窄)
を定義し，第 3 層では「疾患コンテキストの下で定義される異常状態」(例：虚血性心
疾患における冠動脈狭窄)というように一貫性をもって異常状態のみからなる階層の
組織化を行っており(図 4.6 網掛け部分)，疾患とは明確に識別される． 
  
2) 用語集 (SNOMED-CT，MeSH)との比較  
病理学用語の記述法とコードを意味的に体系化するために開発された SNOMED-
CT ，および米国国立医学図書館が提供してきた医学統制用語シソーラス MeSH は，
オントロジー理論の成熟する前から開発されてきた．そのため，オントロジーを意識
して構築されたものではなく，上位オントロジーももたず，is-a 関係の間違った使い
方や，属性の継承が正しく行われていない，多重継承などの問題を抱えていることが
知られている [Schulz 07]．複数の上位概念をもつ場合，概念間の関係が複雑化しすぎ
て臨床上の知見と整合性のあるモデルが維持されているか問題となる可能性がある． 
そこで，異常状態について「冠動脈狭窄」の is-a 階層において上位概念としてどの
ようなものがあるかを調べたところ， MeSH および SNOMED-CT は前述の HPO と
同様，疾患と異常状態が混在した階層化が行われていることがわかった．例えば， 
MeSH の「冠動脈狭窄」の上位概念をたどると，「心疾患」，さらに「循環器系疾患」
のように，上位概念は疾患となっている．また， SNOMED-CT では，「冠動脈狭窄」
の直上は，「冠動脈閉塞」であり，さらにその階層関係を追跡すると，上位は心疾患，
血管所見，循環器系異常のように，複数の視点に基づいて上位概念をもつように概念
化されており，図 4.6 に示すように多重継承が多用されている． SNOMED-CT は，
臨床用語集として著名であるが，疾患と異常状態が混在していた場合，それらの用語
を利用して診療録を記述すると，各用語の意味内容が不明確となり，診療情報におい
て信頼性が確保できない事態が生じる恐れがある．例えば，臨床医が血管造影の検査
を行い，異常状態の記録として SNOMED-CT の用語「冠動脈狭窄」を用いて記述し
たとする．しかし，その上位概念の一つである疾患を継承して冠動脈狭窄も疾患概念
であると計算機が判断して処理した場合，血管造影は疾患の同定，診断に用いられた
と推論され，正確さを欠いた情報処理につながる恐れがある． 
一般に，複数の観点で分類される場合，階層構築において多重継承の問題が生じる．
大規模な医療用語を包含する SNOMED-CT や， MeSH は，異常状態そのものに特化
したものではないため，多数の観点に基づいて分類されていることがわかる．また，
表現系オントロジーの場合においても，属性あるいは発生部位など複数の観点に基づ
いた分類が必要となるため，多重継承にならざるを得なかったのではないかとも考え
られる．しかし，オントロジーの理論的な考察をせずに安易に多重継承を導入するこ
とは，概念の本質的な性質の隠蔽につながる恐れがあるなど，様々な弊害を生む可能
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性がある．そのため，多重継承に相当する意味をオントロジー的に適切に扱う手法が
提案されている．例えば，我々がオントロジー構築に利用しているツール「法造」に
おいては，ロール理論に基づく上位概念およびクラス制約からの多重継承の表現や is-
a と IS-A の書き分けによる多重継承表現 [太田 11]，1 つのオントロジーから必要に
応じて異なる観点の is-a 階層が動的に生成する技術 (動的 is-a 生成) [古崎 12] を提
供しており，これらの手法を用いることで多様な観点に対応できる．また，本質的な
観点から見た is-a 階層のみを構築し，異なる観点による分類は推論することで導出す
るという手法も提案されている [Adams 09]． 
本研究ではオントロジー工学理論に基づいて，異常状態オントロジーは疾患オント
ロジーと独立して構築しており，異常状態と疾患を明確に分離された概念として扱う
ことで本課題を解決している．具体的には，異常状態の本質的な性質を，第 1 層では
「対象物独立の異常状態(汎用異常状態)」，第 2 層では「対象物に応じて共通に現れう
る異常状態」，第 3 層では「疾患コンテキストにおいて定義される異常状態」と，レ
ベル毎にそれぞれ統一した観点で捉えオントロジーを構築している．そのため，各レ
ベルの is-a 階層においては，多重継承を用いずに一貫した分類観点でのオントロジー
が構築されている．また，疾患固有の異常状態を第 3 層で概念化しており，異常状態
と疾患との対応付けについても適切に行っていることから，診療情報の計算機処理に
おいて優位であると考えられる．更に，異常状態について，本研究で提案した分類観
点以外に，異常対象となる器官・臓器，原因や結果の症状など，異なる分類観点を導
入したい場合に，必要に応じて上述の動的 is-a 生成による手法を導入することも可能
である．  
 
4.6.3 異常状態オントロジーの評価 
今回，本研究では，世界で初めて異常状態に特化したオントロジーを開発した．前
節の関連研究との比較で述べたように，既存のリソースでは異常状態に特化したオン
トロジーは存在しなかった．また，異常状態概念を含むオントロジーは存在するが，
多数の視点が混在し，疾患との識別もされていなかった． 
異常状態オントロジーは 3 章で提案した統一表現モデルによって異常状態の定義
を行い，これを基礎として 3 層構造モデリングにより構築されている．本研究では，
一般的な概念から人体解剖構造物依存，疾患依存異常状態まで，各概念を一般・特殊
関係に基づいて組織化( is-a 階層化)し，各々を識別可能にした．また，再帰構造をと
ることにより，一般的な異常状態は，下位から参照されるとともに，特殊化を行うこ
とで専門医が必要とする粒度までをカバーする異常状態知識を提供することができ
る．そして，疾患と異常状態を明確に区別した上で，さらに，複数疾患における異常
状態の共通性を把握可能とした． 
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次に，統一表現モデルについて述べる．人体での異常状態は変化し，粒度も多様で
ある．そのため，従来，統一的記述は一般的に困難とされてきた．本研究における異
常状態の統一表現モデルでは，上位オントロジー YAMATO を採用し，特性・属性分
解の手法により，人体の「悪心」や「妄想」というような物理パラメータで表現が困
難な概念レベルの状態記述にも対応しつつ，細胞レベルの「細胞壊死」等も表現可能
とし，さらに値の変化の詳細にも対応し，検査データ等の定量値を記述可能とした．
その結果，臨床での各種異常状態に応じて適切に対処し，相互互換性をもたせ，統一
的に記述できる枠組みを実現した．異常状態表現については，哲学的立場を重視し， 
BFO のような存在論ベースで構築するという手法も考えられるが，科学という観点
で臨床の知識を概念化するには，本研究のように量を扱える表現が必須となる．さら
に， DOLCE のような属性形式のみでは，人体の「悪心」というような粒度の異常状
態を扱えない．本研究は， BFO や DOLCE では達成できない人体で起こりうる異常
状態を，様々な粒度ですべて記述できる枠組みを達成した． 
さらに，本研究の理論枠組みを用いて，3 診療科の代表的な 107 の異常状態とその
上位概念をあわせた総計 386 の異常状態ををすべて統一的に記述できることを確認
し，各々の異常状態についても 3 層で概念定義を行った．また，臨床医が，特に難し
いと考える異常状態については，オントロジー工学者と臨床医と協議の上，3.6.3 に示
す記述指針を作成し，本枠組みを用いて適切に記述できることが確認できている．さ
らに，循環器の主な疾患 173 疾患の 886 の異常状態についても統一記述と上位概念の
分類を完了し，循環器内科の各疾患の臨床像を反映していることを確認している． 
 
4.6.4 異常状態オントロジーの意義 
近年，専門領域が細分化され，各診療科で高度な専門知識に基づいて治療が行われ
る一方，診療科を横断して総合的に異常状態を捉えるという機会が減少していると考
えられる．このことに対処する一つの機能として，本異常状態オントロジーと疾患オ
ントロジーにおける異常状態の因果関係 (疾患連鎖)との組み合わせにより，１万を超
える異常状態の因果関係を捉えることが可能となり，診療科個別の疾患固有の異常状
態から，診療科横断的な異常状態の共通性を把握することが可能となることを 4.6.1
で示した．その結果，診療科間の異常状態に関する比較が可能となり，診療科横断的
な知識獲得や知識発見など計算機処理において有用であると考えている． 
医療分野においては古くから，用語集や標準語彙体系の構築がすすめられ，それを
もとに各種オントロジーが公開されている．しかし，これらはオントロジー理論上，
理論的整合性に欠け，また，大規模な用語を多数の視点で分類しているため，一貫性
をもった体系化がされていない．近年では，オントロジー的観点で捉えなおした拡張，
バージョンアップなどの検討も行われているが，大規模な概念の中から，これまで述
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べたような不適切な is-a 関係の使用や，間違った階層分類をみつけだし，正しい階層
構造に抜本的に修正するのは困難な作業である．さらに，既存オントロジーや用語集
については多様な観点をもつため，これらを統合しようとすると，ますます関係性が
複雑化し，意味の理解を困難なものとする恐れがある．また，統合した後も概念の比
較解析や妥当性検証の作業も引き続き要請されると考えられる． 
臨床の高次知識の意味を統合するには，内容指向の技術が必要とされる．我々の開
発研究は，オントロジー工学の専門家と専門医を含む医療の専門家の協力体制の下，
一貫性のある理論的にエラーのない深い考察に基づいたオントロジー構築を目指し，
ゼロから概念体系の構築を進めてきた．疾患，解剖構造，異常状態をオントロジー理
論に基づいて定義し，さらにこれら 3 つのオントロジーを特性・属性分解表現，疾患
連鎖などの洗練された手法により関係性をもたせている．したがって，我々のオント
ロジーは既存の用語集や標準語彙体系に対し，骨格としての知識を与えることができ
ると考えている．  
臨床の現場では，専門医は検査結果や患者を観察することで，重要な異常状態を選
別し，関連疾患の因果関係を高度な背景知識に基づいて推論している．しかし，その
観点は臨床医にとっては当たり前のこととして診療記録には反映されず，計算機が理
解して処理することはできない．疾患連鎖と異常状態オントロジーを組み合わせるこ
とで，罹患状態について，何が原因で，どのような異常状態が起こり，その結果，何
がどのような観点で，どのような値が観察されて疾患が成り立っているのか，そして
その異常状態は他の疾患や他の部位ではどのような状態として現れているか，という
ような関係性が明示できれば，他の臨床医，研究者，さらには計算機とこれら知識の
意味内容を共有することが可能になり，各種疾患解析や，医学知識基盤構築支援にも
発展させることができると期待される． 
 
4.7 結言 
本章では，疾患を記述するための異常状態について，概念層を 3 層とした異常状態
の階層的モデリングについて述べた．本研究は疾患と異常状態を識別可能な点におい
て臨床の診療記録などにおいて有用であるといえる．また，本階層モデルでは，本研
究の目的 2) 異常状態の階層的モデリングを達成し，汎用の異常状態から疾患固有の
概念まで一般的な知識から医療の臨床の専門知識まで包括的に計算機処理できるこ
とを示した．従来，異常状態は各診療科別に個別の疾患にあらわれる異常状態として
把握されていたが，本研究では診療科横断的に異常状態の共通性を見出すことが可能
となった．関連研究の検討によって，既存のオントロジーでは複数の観点が混ざった
階層は一貫性に欠け，意味の解釈に曖昧さを生じ，疾患と異常状態の混同が生じる恐
れがあることが明らかになった．これに対し，本異常状態オントロジーはオントロジ
66 
第 4 章 疾患記述における異常状態の階層的モデリング 
 
ー理論に基づいてその関係性と個々の意味内容を適切に処理し，一貫性を保ちつつ構
造化を行うことで，異常状態の全体像を把握することができる．したがって，既に存
在する生命医学系の異常状態関連知識の骨格としての役割に貢献することが可能と
なり，さらなる疾患の理解につながると期待される． 
次章では，本研究で提案した異常状態オントロジーを媒介として，生命医学リソー
スの異常状態に関する様々な知識へのナビゲーション実現のための取り組みについ
て述べる． 
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第5章 異常状態オントロジーを媒介
とした生命医学系リソース間ナビゲー
ション 
5.1 緒言 
本章では，本研究の目的 3) 異常状態オントロジーを媒介とした生命医学系リソー
ス間ナビゲーションについて，応用システムを提案する．生命医学系では，膨大なデ
ータが日々蓄積されており，散在されたデータからいかに必要な情報を獲得するかが
喫緊の課題となっている．しかし，表層上の一致だけでは，意味内容を処理できず，
実際には情報の発見が困難となっている．したがって，既存のリソースの互いの位置
づけやデータの意味内容が理解できるように関連付け，関連知識を獲得できるような
システムが必要とされる．そこで，本章では，3 章の統一表現および 4 章の階層的モ
デリングにより構築される異常状態オントロジーの応用研究について述べる．具体的
には，異常状態オントロジーを骨格とし，既存のリソースに含まれる異常状態関連知
識を概念レベルに応じて統合し，疾患の理解に必要な各種情報を獲得するための取り
組みについて説明する．5.2 節では，生命医学系での既存リソースに含まれる異常状
態に関する知識の統合の課題について述べ，オントロジー工学理論に基づく解決手法
を提案する．次に 5.3 節で，典型的な疾患を事例とした異常状態関連知識の統合を試
み，提案手法の有効性を確認する．そして 5.4 節で，応用システムの試作について述
べる．本システムでは， Linked Data 化した異常状態オントロジーと内外の既存のリ
ソースを概念レベルに応じて連携することで，適切な概念にナビゲートし，関連情報
を取得する機能を提供する．続く 5.5 節で本研究に基づく統合基盤構築の全体像を示
し，その意義を考察する． 
 
5.2 生命医学系の異常状態に関する知識の統合 
近年， Web 上のデータを相互に連携 (リンク)させる Linked (Open) Data 技術を用
いて公開されるデータ数はますます増加しており，生命科学ドメインでは，特にその
動きは活発である [Whetzel 11]．また，臨床ドメインにおいても電子カルテシステム
の導入など，情報のシステム化が急速に進められるとともに，組織を横断した情報共
有と相互運用性の確保が不可欠となってきている．そこで，既存のオントロジーや用
68 
第 5 章 異常状態オントロジーを媒介とした生命医学系リソース間ナビゲーション 
 
語集の有用なデータを積極的に活用し，異常状態知識を統合することは多種多様な疾
患のより深い理解に向けた知識基盤の構築において重要となる． 
そこで本節では，まず，オントロジー工学的な観点から統合上の課題について議論
するとともに，異常状態オントロジーを用いたアプローチについて提案する． 
 
5.2.1 既存のリソースの統合における課題 
現在，生命医学系では既に様々なオントロジーが開発されている．しかし，表層的
な一致での統合では，必要とする関連知識の獲得が困難であり，結局，各リソース内
でデータが散在化されたままで有用な知識が埋もれているという課題がある．そこで，
本節ではオントロジー工学的な観点から，既存のリソースの統合における課題を考察
する． 
 
1) 概念レベルの不一致 
専門家は，通常，専門領域に特化した用語集やオントロジーを構築する．そのため，
自身の構築した概念の粒度や抽象レベルが外部リソースのものと一致するとは限ら
ず，そのままでは関連づける事が難しいという問題が生じる場合がある．  
例えば，2.3.1.1 節で概説したように， PATO， HPO はともに表現型オントロジー
として知られている． PATO は生物種横断的に参照できる概念を提供することを目
的としており，「部品の欠損」，「濃度減少」のような汎用的な概念を体系化している．
そのため，ある生物種の特定の器官で起こる概念は PATO には含まれていない．一方
 HPO はヒトに特化し，人体の各器官で観察される異常 (例：冠動脈閉塞，肺高血圧)
を提供している．しかし，それらを一般化した概念は持っていないため， PATO で定
義されているような概念レベルの大きく異なるものをそのまま関連付けることは困
難である．  
ここで，大規模数の概念をカバーする事で知られる臨床用語集 SNOMED-CT や M
eSH を用いれば，これらのレベルをうまくつなぎ合わすことができるのではないかと
考えられる．しかし，4.6.2 節で述べたように，これらの用語集は，もともと病理学会
や国立図書館が開発を行ってきたため，オントロジー理論に準拠しておらず，上位オ
ントロジーをもたない．そのため，is-a 関係自体のエラーや，多様な視点の下，多重
継承を認めた分類階層となっている．その結果，概念間の関係が非常に複雑化し，必
要な概念を同定することさえ困難である．したがって，これらの用語集に概念レベル
のギャップを埋める役割は期待できない． 
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2) 特性と属性の不分離 
次に， PATO， HPO は，特性 (P)と属性 (A)がオントロジー工学的な観点において
識別されておらず，その結果，PATO の is-a 階層では上位概念が複数存在することを
4.6.2 節で指摘した．このような多重継承は， PATO と他のリソースと統合する際に
も問題が生じる可能性がある．例えば， HPO の「冠動脈狭窄」という用語は，冠動
脈の面積が縮小した状態を指す．そこで， PATO の「面積縮小」を上位概念との関連
付けが適切と考えられる．ここで， PATO 「面積縮小」は，属性「面積」と特性「サ
イズ縮小」の2つを上位概念として持つ．そのため計算機で自動的に統合処理すれば，
面積縮小の上位概念として「面積」も関連づけられ，その結果「冠動脈狭窄 is-a 面積」
のような，異常状態としては間違った is-a 関係が推論されてしまう可能性がある． 
  
3) 概念の不明確性：疾患と異常状態の混在 
外部データと統合する場合，概念自体の意味が曖昧で不明確であると，統合の際に，
本来は概念的に区別されるべきものが，システム上では同一と判断される恐れがある． 
臨床ドメインでは，異常状態と疾患の識別は，電子カルテシステムにおける診療記
録において特に重要となる．しかし， HPO では定義内容が記載されていないものも
多い．また， MeSH では，例えば「心筋虚血 (Myocardial Ischemia)」の場合，定義で
は「心筋の血流不足から生じる心機能の異常」というように異常状態とされているが，
同義語に「虚血性心疾患 (Ischemic Heart Disease)」という疾患が入っているというよ
うに，疾患か異常状態か不明なものが多い．さらに， MeSH ， HPO および SNOM
ED-CT はいずれも疾患と異常状態が混在した階層化が行われている． 
 SNOMED-CT は，近年国際的な標準医療用語として各国の病院間の電子医療情報
システム等に使用されつつある．しかし， SNOMED-CT の分類階層では，異常状態，
疾患に加え，「所見」など複数の上位概念をもつことを認めている．概念が疾患か異常
状態か不明なまま使用されると，記録自体の信頼性が懸念される． 
表現型のオントロジーである HPO の場合においても同様に，表現型とは言えない
疾患概念が混在している．例えば，「冠動脈狭窄」の上位概念は，「冠動脈疾患」とな
って，さらにその上位には異常状態や疾患が混在する．  
このように，リソースを統合するには，疾患と異常状態というような概念の混在を
避けることが必要であり，臨床の場での利用に耐えうるものとするには，その違いに
ついて明示する必要がある． 
 
5.2.2 異常状態オントロジーによるアプローチ 
本異常状態オントロジーを用いた生命科学系リソースとの統合へのアプローチの
概要は以下の通りである． 
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まず，統合における最初の課題 1) 概念レベルの不一致については，異常状態オン
トロジーの 3 層構造を用いて概念層毎に既存のリソースの異常状態と関連付けるこ
とで，リソース間の概念レベルのギャップを埋めことができると考えられる．具体的
には，本異常状態オントロジーの第 1 層汎用異常状態は， PATO の汎用的な概念と
対応すると考えられる．そこで，実際に PATO の対応概念へ関連付けることとした． 
次に，第 2 層の対象物に応じて共通に現れうる異常状態では，異常の対象となるオ
ブジェクト (対象物)に固有の異常状態が定義されている． HPO は人体の表現型を対
象としているので，本異常状態オントロジーの第 2 層の下位に位置する人体の各器官
依存の概念と対応するといえる．そこで，本第 2 層下位の異常状態概念を HPO の対
応する概念に関連付けることとした． MeSH についても同様の理由から，本レベルと
関連付けることとした． 
さらに，第 3 層では，疾患を構成する異常状態を定義しており，例えば，「虚血性
心疾患における心筋虚血」，「糖尿病における高血糖」のように，疾患コンテキストに
依存して定義されている．そこで，これらと対応する概念が外部リソースで存在する
場合，関連付けることとした． 
続いて，第二の課題である 2) 特性と属性の不分離については，本研究では，3 章
で述べたように，本研究の異常状態はすべて特性と属性を分離して，特性・属性分解
形式で統一表現を行っている．そこで 1) で関連付けた外部リソースについては，異
常状態オントロジーの異常状態の概念定義を参照することで，すべて特性と属性を識
別が可能となる． 
さらに，第三の課題 3) 概念の不明確性：疾患と異常状態の混在については，4.3 節
で述べたように本異常状態オントロジーの異常状態は，疾患そのものとは明確に区別
していることから，異常状態については，異常状態オントロジーで定義される異常状
態とマッピングし，疾患については，2.2.1 節で概説した疾患オントロジーの各疾患と
マッピングすることで，両者を分離することができる．  
 
5.3 統合の試行 
前節で示したアプローチが実際に統合上の問題を解決する手段となりえるかを検
討するため，具体例を用いて，異常状態オントロジーの第 1 層から第 3 層まで体系化
された異常状態と，疾患オントロジーおよび外部リソースとの統合を試みた．対象は，
専門医との協議の下，3 診療科 (循環器，神経内科，消化器内科)の代表的な 12 疾患
を構成する異常状態 107 とその上位概念をあわせた総計 386 の異常状態を選定した． 
異常状態オントロジーと外部リソースとの関連付けは，表層上ラベルの文字列完全
一致で機械処理した後，その結果を 4 章で議論したオントロジー工学的な観点に基づ
いて精査し，属性の継承関係を考慮しながらマッピング内容を修正することで行った． 
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5.3.1 概念層別マッピング 
異常状態オントロジーの各概念層 (第 1－3 層)における外部リソース (PATO， HPO，
MeSH, SNOMED-CT)との統合結果を表 5.1(a)に示す．異常状態オントロジーの第 1 層
汎用異常状態 134 概念のうち 52 概念について， PATO と 1 対 1 対応で関連付けられ
た．また，第 2 層の対象物に応じて共通に現れうる異常状態では，第 2 層上位の 2 概
念と PATO の用語が対応することがわかった，これは，細胞壊死，組織炎症という複
数の生物種に共通の器官で表れる汎用的な異常状態であった．また， PATO は第 2 層
の下位にある人体の器官依存の異常状態に関する概念や第 3 層の疾患を構成する異
常状態とはマッピングされないことが確認された． 
次に，第 2 層の人体器官依存の異常状態は HPO， SNOMED-CT と対応する概念を
見いだすことができるが，第 1 層の汎用的な概念は HPO， SNOMED-CT とは直接対
応が付けられないことが確認された． MeSH もほぼ同様の結果であった． 
 
ここで，異常状態オントロジーでは，4.3.3 節で述べたように，第 2 層上位に管状構
造物や弁構造物のような汎用構造物依存の異常状態を定義している．本概念は，PATO
 
表 5.1 異常状態オントロジーと外部リソースとのマッピングに関する統計 
 
 
(a)  異常状態オントロジーと外部リソースとの概念レベル別マッピング数 
 
 
 
 
 
(b)  HPO および異常状態オントロジーから PATO へのマッピング内訳 
 
 
概念レベル 異常状態オントロジー PATO HPO MeSH
SNOMED-
CT
レベル１ 134 52 0 2 0
レベル２ 145 2 27 28 17
レベル３ 107 0 0 0 0
総計 386 54 27 30 17
個数 割合 個数 割合
PATOへマッピングされていたもの 14 52% 20 74%
マッピングされないもの 13 48% 7 26%
合計 27 100% 27 100%
マッピングされないものの内訳
対応概念がPATOに存在せず 7 26% 7 26%
対応概念がPATOに存在 6 22% 0 0%
HPO 異常状態オントロジー
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の汎用レベルの概念と， HPO の人体の器官固有の概念とのギャップを埋める役割を
果たすことがわかった．一例を挙げると， HPO 「僧帽弁閉鎖不全」は僧帽弁の閉鎖
機能が不完全な状態を指し，異常状態オントロジーとは第 2 層下位 (人体構造物依存)
の「僧帽弁閉鎖不全」とマッピングされる．一方， PATO の「機能不全」は第 1 層 
の「機能不全」とマッピングされる．ここで，異常状態オントロジーでは第 2 層に
おいて，人体の器官固有概念の上位概念として汎用構造物依存の異常状態である「弁
閉鎖 (機能)不全」を設けており，両者の中間層として医療ドメイン固有の知識を複数
ドメインに共通する汎用的な知識まで円滑につなぐこと役割を果たしているといえ
る．さらに，本概念は「三尖弁閉鎖不全」など人体における様々な弁構造物の異常と
の関連性を見出す役割としても機能する． 
 
5.3.2 外部リソース間マッピングとの比較評価 
 HPO は近年，Open Biomedical and Biomedical Ontology(OBO) Foundry 内の各種リ
ソースと関連付けを行い，各種オントロジーとの相互運用を試みている [Köhler 14]．
そこで，異常状態オントロジーと対応する HPO の 27 概念のうち， HPO から直接
PATO へマッピングされているものがあるか調査した．その結果，27 概念中 14 概念
(52%)について直接マッピングされていることがわかった (表 5.1(b))． 
次に， PATO へのマッピングがされていない HPO の 13 概念について精査すると，
13 概念中 6 概念について， PATO 内に，本来ならば上位概念としてマッピングでき
る概念が存在することがわかった．例えば HPO 「高血圧 (Hypertension)」の場合，そ
れに対応する「圧力増加(increased pressure)」という汎用的な概念が PATO には存在
し，HPO 「発熱 (Fever)」では，対応する概念として「温度上昇 (increased temperature)」
が PATO に定義されている．しかし，これらは表層上のラベルが一致しないため，概
念レベルの違いを超えて HPO から PATO へ直接マッピング処理する事ができずに
残っていると推察される． 
一方，異常状態オントロジーでは，これら 6 概念についてはすべて PATO へマッ
ピングしており，本異常状態オントロジーを介した場合， HPO から PATO へのマッ
ピング数は 20 概念 (74%)となり，マッピング率が向上することがわかった．なお，
本異常状態を介しても HPO から PATO にマッピングされない残りの概念について
は， 胸痛や吐き気など，感覚異常に関する概念であり， PATO にはそのような概念
に対応する汎用概念は提供されていないことが原因である． 
次に， HPO から PATO に直接マッピングされている概念について，その整合性に
ついて検証を行った．概念レベルを超えて適切にマッピングするには，その特性を継
承している属性とその値まで知る必要があるが，前章で述べたように HPO， PATO で
は属性に分解されていない特性形式のみで記述されている．そのため，関連付けの根
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拠が暗黙的となり，説明性に欠ける恐れがある．そこで， HPO から PATO へのマッ
ピングされていた 14 概念について，本異常状態オントロジーを介してマッピングさ
れた PATO 概念との一致について比較を行い，マッピングの整合性について検証し
た． 
その結果， HPO からマッピングされた PATO の 14 概念中，3 概念について異常
状態オントロジーを介して関連付けられた PATO の概念と相違がみられた． 
 HPO から直接 PATO に関連づけられていた概念は， 
1. HPO「動脈硬化」→ PATO「構造的過剰」 
2. HPO「心筋壊死」→ PATO「構造的過剰」 
3. HPO「心不全」→ PATO「部分プロセスの減少」 
の 3 つであった．これに対し，本異常状態オントロジーを介すると， PATO への関
連付けとして，各々， 
1. HPO「動脈硬化」→「血管硬化」→「管の硬化」→ PATO「硬化」 
2. HPO「心筋壊死」→「筋壊死」→ PATO「壊死」 
3. HPO「心不全」→「臓器不全」→ PATO「機能不全」 
となる (太字は異常状態オントロジーが提供する中間概念を示す．)． 
 
そこで，1 番目の違いについて，3 つの概念「動脈硬化」，「構造的過剰」および「硬
化」の概念間の関係性について考察する．  
HPO からの直接マッピングの場合，「動脈硬化」から「構造的過剰」に，突然概念
レベルを超えて，ヒトの特殊化された概念から汎用概念にマッピングされている上 
(図 5.1-①)，直感的にも概念が適切につながっているとは言いにくい．さらに，動脈
硬化が構造的過剰へマッピングされている理由についても記述されていない．PATO 
には「硬化」という概念が存在するが， HPO 「動脈硬化」から PATO 「硬化」への
マッピング情報は確認できなかった (図 5.1-②)． 
HPO はヒトで現れる表現型を対象にしていることから，疾患コンテキストを意識
した観点で概念がつくられていると考えられる．そこで，「虚血性心疾患」の「動脈硬
化」の因果関係を確認したところ，「動脈硬化」→「動脈血栓形成」というように，血
栓という本来なかったものが生じることがわかる(図 5.1-③)．さらに，「動脈血栓形成」
について，異常状態オントロジーの階層の上位概念をたどると，第 1 層では新生成物
形成となり，その上位が「構造的過剰」で， PATO の「構造的過剰」とマッピングさ
れることがわかる(図 5.1-④)． 
臨床知識では，よく使う複数の概念を 1 用語としてまとめて扱うことが多い．例え
ば「イレウス」という用語は「構造異常が原因で起こる閉塞」という意味内容を持つ
ように因果関係をセットで 1 概念とする．動脈硬化についても，通常，血栓など動脈
に過剰物が蓄積される事が観察されるため，「構造的過剰」にマッピングする事は，当
該ドメインでは自然と考えられるかもしれない．しかし，知識統合においては関係付
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けた根拠は明示すべきであり，それが分野横断的に知識を統合し，相互運用を実践す
るための信頼性確保に役立つ． 
本研究の異常状態オントロジーでは，第 1 層では，材質の異常状態として「硬化」
＜硬さ属性 (A)，硬い (V)＞を定義している．第 2 層では，第 1 層「硬化」の本質属
性を継承しながら，対象物依存の概念として「管の硬化」から「血管硬化」，「動脈硬
化」というように一貫性をもって汎用レベルから器官依存のレベルまで特殊化を行っ
ている(図 5.1 中央)．そのため，本異常状態オントロジーでは，概念レベルのギャップ
を埋めながら横断して客観的に各々のリソースの関連づけを行うことが可能である 
(図 5.1-⑤)．ここで，第 1 層の汎用異常状態「硬化」からは PATO 「硬化」へマッピ
ングし (図 5.1-⑥)，第 2 層の「動脈硬化」からは HPO の「動脈硬化」とマッピング
していることがわかる (図 5.1-⑦)．したがって， HPO から本研究の異常状態オント
ロジーの is-a 階層を参照すれば，自身の概念「動脈硬化」の本質属性をもつ上位概念
として適切な PATO の概念「硬化」を知ることができる．さらに， HPO とマッピン
グされた第 2 層下位 (人体構造物依存)と， PATO とマッピングされた概念レベル (第
1 層)を知ることで，両者の概念レベル上の立ち位置を把握することが可能である．  
 
 
 
図 5.1 既存リソースと異常状態オントロジーとのマッピング 
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このように，本異常状態オントロジーは，すでに関連付けられたリソース間の互い
の立ち位置を客観的に示すとともに，概念レベルの切り替えとコンテキストの明示に
より，その結びついた一対一の関係を多様な観点から検証することで整合性を検証し，
異常状態の観点において適切な概念にナビゲートする役割を果たすことがわかった． 
  
(1) 概念の明示による信頼性の向上 
本異常状態オントロジーは特性を属性分解する表現形式をとっているため，その性
質がどのようなパラメータ属性と値をもつかが明示される．例えば「狭窄」のような
臨床用語も，本異常状態表現モデルでは，＜断面積 (A)，小(V)＞と属性とその値に分
解されることで，概念の透明性が増すとともに，どのような汎用異常状態を上位概念
としてもち，それを特殊化したのかが客観的に把握可能である．その結果，自身の概
念構築時における ad hoc 性を排除するだけでなく，他の外部ユーザーにとっても観点
が明示されているため，意味内容が理解しやすいというメリットがあると考えられる．
今回の試行実験では，特性と属性の分離により，本異常状態と関連付けたとしても， 
PATO のように「狭窄 is-a 面積縮小 is-a 面積」というような推論でエラーは起こる
心配はないことを確認した． 
Linked Data では，任意のデータのリンクを許しているが，不明瞭な概念では再利用
が困難となる．概念レベルと概念の捉え方を明示でき，それをユーザーが参照できる
ような枠組みがあれば，なぜ関連付けられているかが解釈可能となり，信頼性が高ま
る．そのような対象の理解のための視点を与え，互いの関連性付与を支える骨格がオ
ントロジーであり，安心して実践で使えるための妥当性を担保する．  
異常状態オントロジーは異常状態一つ一つを対象としてオントロジーを構成して
いる．また，疾患概念にはとらわれずに，状態としての本質に着目して一つの原理 (視
点)でオントロジーが構築されている．したがって，各リソースに現れる概念と対応す
る本異常状態オントロジーの概念をマッピングし，本異常状態オントロジーの is-a 階
層を核として参照すれば，異常状態の本質のみを捉える事が可能となる．本モデルの
3 層構造は，異なった概念レベルを統合し，リソース間のギャップを埋める役割を果
たすとともに，レベル横断的に様々なデータへのアクセスへの利便性を向上させる役
割も果たすと考えられる． 
 
(2) 対象物視点に基づく動的 is-a 生成 
 HPO では，2.3.1.1 節で示したように，表現型がどの器官や組織で観察されるかと
いう視点に基づいて階層を構築しており，「○○器官の異常」 (例：血管の異常)のよ
うに器官のみが特定された異常状態概念が多く存在する．本異常状態オントロジーで
は，そのような概念について，異常状態オントロジー内に構築すると多重継承の恐れ
があるため，現在は異常状態オントロジーで定義されていない．しかし，これらの概
念は臨床上しばしば登場し，実用上必須となることがわかっている．そこで我々は，
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システム利用時に，異常状態の対象物 (O)としてもつものを集め，さらに，既に開発
済みの，1 つのオントロジーから必要に応じて指定した視点に基づいて is-a 階層を動
的に構築するという「動的 is-a 」生成技術 [古崎 12] を用いて対処することとした．
例えば，利用者が血管の異常について知りたい場合，本研究の異常状態オントロジー
で定義された異常状態のうち，「血管」を対象物 (O)としてもつものを計算処理して集
めることが可能である．さらに，それを用いて，本研究プロジェクトの解剖学オント
ロジーの階層と組み合わせることで，各器官の下に再分類した is-a 階層を動的に生成
することも可能である (図 5.2)． 
このように，部位別に生成された異常状態を用いて，対応する HPO の「動脈異常」，
「冠動脈異常」というような各器官の異常というような各器官の異常とのマッピング
ができることを確認した． 
 
図 5.2 対象物視点の動的 is-a 階層  
 
(3) 試行結果の考察とまとめ 
試行実験では対象とした数が少数ではあるが，異常状態オントロジーは，既存リソ
ースに対し，1) 概念階層における適切な概念レベルの付与，2) 統合に関する整合性
の検証およびサポート，3) レベル横断的に適切な概念へのナビゲート，4) 統合の根
拠となる本質属性の明示，などを提供できる事を確認した．これらの成果は概念数が
スケールアップしても適用可能であり，知識統合基盤づくりへ貢献できると考えてい
る． 
外部リソースとのマッピングについては先行研究 [瀬川 08] で機能語彙体系間で
のマッピングにおける考察と同様，概念定義の違いや，視点の違い，あるいは粒度の
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違いから対応関係に非対象性が生じることがわかっている．今後，類似する分類軸に
よるグループマッピングに基づいた相互互換の利用を設けるなど関連付けの成功率
を高める仕組みが必要となる． 
 
5.4 生命医学系リソース間ナビゲーションシステムの設計 
前節の結果から，異常状態知識の統合には，本異常状態オントロジーを骨格として
用いて各種リソースと関連付けることが有効なアプローチであることがわかった．そ
こで，統合した結果を用いて，各種リソース間をナビゲートする応用システムを試作
することとした．システム開発については Web 上で構造化されたデータを相互につ
なぐ技術として知られる Linked Data [Heath 11] を用いることとした． 
 
5.4.1 異常状態オントロジーの Linked Data 化の概要 
異常状態オントロジーは「法造」を用いて記述されている．そこで，異常状態オン
トロジーの Linked Data 化にあたり，法造が提供する OWL エクスポート機能を用い，
ロールホルダー間の is-a 関係の表現をサポートしつつ，ロール理論の詳細表現を省略
することで記述を単純化したモデルを利用した [周 08, Kozaki 07]．これにより，OWL
形式で出力された異常状態オントロジーにおいては，異常状態の is-a 階層は
rdfs:subClassOf， attribute-of 関係 で表されていた異常状態の対象物 (O)，副対象物 
(So), 属性 (A)および属性値 (V) は，owl:Restriction を用いて表される． 
この OWL 形式で出力された異常状態オントロジーと，3 章で述べた外部リソース
のマッピング情報は，5.2.1 節で議論したように概念レベルが必ずしも一致しないこ
とを考慮して，リソースの種類毎に medo:hpo や medo:pato といったプロパティを導
入して表現した．これらのマッピング情報は，今後，新たな情報が追加されることを
考慮して，異常状態オントロジーとは独立した RDF ファイルとして管理している． 
 
5.4.2 疾患コンパスと異常状態オントロジーの連携 
これまで疾患オントロジーでは，疾患を構成する異常状態の因果連鎖 (疾患連鎖)に
関する知識を Linked Data 化し，外部リソースと連携して疾患情報を閲覧できる Web
アプリケーション「疾患コンパス」を公開している [古崎 14]．そこで，本異常状態
オントロジーの Linked Data と，疾患コンパスにおける疾患知識を関連付けることと
した．  
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疾患オントロジーにおける疾患定義は，異常状態オントロジーで定義された異常状
態概念を参照して定義されている．よって，異常状態オントロジーにおける異常状態
を，疾患コンパスにおける第 3 層の疾患を構成する異常状態に対応づけた．技術的に
は，疾患コンパスが提供する API を用いて連携させることとした． 
 
5.4.3 応用システムの試作と実装 
3章と 4章で述べた異常状態オントロジーの OWL ファイルおよび外部リソースと
のマッピング情報を，トリプルストア に格納し Linked Data として公開した．現在，
更なる統合の実現に向け， URI の設計方針や参照解決可能な公開ページの開発，デ
ータ公開の範囲など，臨床医学プロジェクト内で検討をすすめている．一方， OWL 
や SPARQL エンドポイントを用いた必要な情報の取得は，臨床医学のユーザーにと
っては通常，あまり馴染みがないため困難であるといえる．そこで，必要なデータを
容易にアクセスし，利用できるように，専用の閲覧システムを開発した (図 5.3)． 
本システムは， Java Script を用いた Web アプリケーションとして実装されている．
システム上に表示される異常状態知識は，すべて， SPARQL クエリにより動的に取
得されている．例えば，異常状態の定義内容を表示する際には，owl:Restriction の表現
に用いられる空白ノードを含む RDF トリプルのグラフ構造を勘案した SPARQL ク
エリを発行している．この実装方法により，異常状態オントロジーに含まれる全ての
情報を正しく取得し，表示できることが確認できている．合わせて，疾患コンパスで
公開されている疾患知識や，マッピング情報を介した外部リソースとの連携も実現さ
れている．すなわち，本システムは，統合された異常状態知識を利用した応用システ
ム開発に向けた，基本機能を実装した試作システムと位置づけられる． 
 
5.4.4 ナビゲーションシステムの機能 
試作システムでは，入力された用語について，異常状態オントロジー内部データセ
ットの検索，疾患コンパスへのリンク情報，および外部リソースへのリンクが表示さ
れる．図 5.3-①に示すように，「異常状態 (Abnormal state)」，「対象物 (Object)」，「副対
象物 (SubObject)」，「属性 (Attribute)」，「属性値 (Attribute Value)」を条件として指定し
て検索ができる．検索対象は，さらに構造関連異常 (Structural Abnormality)，機能関連
異常 (Functional Abnormality)などから異常状態をフィルタリングすることができる 
(図 5.3-②)．また，異常状態の is-a 階層の表示 (図 5.3-③)から異常状態を選択するこ
とも可能である．検索結果 (図 5.3-④)については，いずれかを選択すると図 5.3-⑤の
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ように，異常状態の定義内容表示ペインで，異常状態の定義内容および外部リソース
および疾患コンパスの疾患情報を閲覧することができる． 
 
 
 
 
 
 
 
図 5.3 異常状態オントロジー応用システム 
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1) 異常状態の is-a 階層を用いた閲覧機能例 
試作システムでは，異常状態オントロジーの内部データセットの検索により，is-a
階層の上位/下位概念を利用した診療科横断的に，複数の疾患で起こりうる異常状態
の共通性が可視化される．例えば，「脳動脈狭窄」と「冠動脈狭窄」は神経内科と循環
器内科の各領域の疾患に依存した異常状態として扱われるが，いずれの上位概念も
「動脈狭窄」であり，汎用レベルでは「面積縮小」という概念をもつことが異常状態
の is-a 階層で表示される．また，「ポリープ形成」の上位概念は「新生成物形成」であ
るが，「結石形成」，「嚢胞形成」，「腫瘍形成」も「新生成物形成」を上位概念としてい
ることで共通するということが is-a 階層からわかり，構造体に何らかの構造物が生成
されたことが，定義内容をみればわかる．このように，オントロジーの統一表現によ
る概念定義と is-a 関係を最大限有効活用した機能となっている． 
 
2) 異常状態の構成要素を用いた検索例 
異常状態の構成要素である対象物 (O)，属性 (A), および属性値 (V)を用いれば，観
点に応じた検索を行うことができる．例えば，ある器官で起こった異常状態を検索し
たい場合，対象物 (O)に探したい器官を入力すれば，検索結果として，器官依存の異
常状態が得られる．検索例として，「冠動脈」を入力すると，「冠動脈閉塞」，「冠動脈
壁肥厚」，「冠動脈狭窄」，「冠動脈攣収縮」が結果として表示される． 
次に，特定の属性に注目し，例えば「長さ(A)」に関する異常状態を集めよというク
エリについては，「管内径縮小」などの他，「冠動脈壁肥厚」，「心室壁菲薄化」，「胃粘
液層薄化」など長さのロール概念「厚さ」も含めた結果を診療科横断的に取得するこ
とが可能である． 
 
3) 外部リソースとの統合による関連情報の取得例 
今回対象とした 12 疾患で検証した外部リソース 4 つとマッピングを行ったものに
ついては，OBO Foundry ライブラリ内各種オントロジーの Linked Data サーバーブラ
ウザである Ontobee [Xiang 11, Ontobee] または外部リソースが提供するサイトの対応
データにアクセスすることが可能である．例えば，弱力/力低下には，定義内容表示ペ
イン内に PATO の ID が記載されているが，これは PATO の URI へリンクがされて
おり，Ontobee のブラウザ上で関連づけられた各種データを閲覧できる．同様に，試
作システムの定義内容表示ペインの MeSH ID をクリックすると，文献検索サービス
の PubMed [PubMed] サイトの該当用語の情報にアクセスすることが可能である．例
えば，心筋虚血の例を示す (図 5.4)．異常状態オントロジーの「心筋虚血」状態は， 
MeSH タームの心筋虚血 (MeSH ID:D17202) がマッピングされている．マッピング先
の NCBI では PubMed で「心筋虚血 (Myocardial Ischemia)」がアノテーションされて
いる生命医学の関連文献を検索が可能となっており，363000 件の心筋虚血に関する
文献情報の取得ができる (2015 年 5 月 21 日調べ)． 
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図 5.4 文献統制語彙集の連携による文献情報の活用例 
 
このように，ある異常状態について，生命医学系の関連文献と統合することで，他
の実験動物での知識など，基礎から臨床までの最新知見を知ることができるので，研
究シーズの発掘にも有用である． 
 
4) 疾患コンパスとの連携による知識獲得 
試作システムでは，疾患コンパスとの連携により，疾患定義より異常状態が上流か
下流に位置するかによって，疾患の原因となるのか，結果として現れる異常かが疾患
コンパスの図から把握可能である．例えば，異常状態「高血圧」は複数疾患へ関連付
けられている．そのうち，疾患定義に高血圧を含むものは循環器内科の「高血圧症」
とその下位疾患の他，腎臓内分泌内科の「良性腎硬化症」でも疾患定義に高血圧を含
み，その疾患を発症した患者には共通して高血圧持続が見られることが，疾患コンパ
スでは明示される．また，疾患「大動脈瘤」では，高血圧は上流に位置し，高血圧が
一因となり「大動脈粥状硬化」を引き起こすことがわかる．一方「腎動脈瘤」疾患で
は，高血圧は下流に位置し，「腎動脈に発生した動脈瘤」が起こった結果，高血圧は症
状として現れる．このように，本システムでは，同じ一つの異常状態とされていても，
原因となる場合と結果となる場合を，各疾患での出現ごとに差異が明示できるので，
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早期治療の対象とすべきか，あるいは対症療法とすべきかなど疾患に応じた治療指針
の確立にも貢献できると考えている． 
次に，複数の疾患を比較することで，因果関係の共通性も認識できる．例えば，虚
血の場合，循環器内科の疾患「心筋梗塞」と神経内科の「虚血性脳血管障害」では，
心臓と脳において部位は異なるものの，途中虚血までのパス (因果連鎖)はほぼ同じで
あることがわかった(図 5.5)．いずれも，狭窄，閉塞などの構造的異常がおこるか，攣
 
異常状態オントロジー 
(b) 神経内科 疾患：虚血性脳血管障害 
(a) 循環器内科 疾患：心筋梗塞 
図 5.5 異常状態オントロジーと疾患コンパスの連携例 
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縮によって過収縮が起こり， (血流量が低下し)，虚血がおこり，虚血後の壊死が生じ
るという因果をたどることが共通する．その後，心筋壊死か，脳の細胞の壊死か部位
によって下流が大きく異なることが疾患コンパスの因果関係によりわかる．前者は，
心臓の心室の壁運動低下から循環系に様々な症状を引きおこすが (図 5.5 (a))，後者は
脳から神経に影響を及ぼし，神経が支配する領域で麻痺など，循環器の場合とは異な
る固有の状態を引きおこす (図 5.5(b))． 
さらに，本応用システムにより，本来，互いに関係があるが現在の臨床では知識が
互いに関連付けられていない概念同士について，それらの関係性を発掘でき，知識を
獲得できることがわかった(図 5.6)．例えば，「心不全」については，臨床では主に循
環器内科の専門医が扱っている知識といえるが，本システムでは診療科横断的に疾患
で起こりうる異常状態を汎用連鎖として把握可能である．その結果，循環器内科以外
の診療科の情報として，例えばアレルギーリウマチ内科においても，全身性強皮症で
は「自己免疫」が原因で「心不全」が起こるということを提供できる．また，腎臓内
科の後天性腎動静脈痩という疾患においても，「腎動静脈短絡」という本来つながっ
ていない動脈と静脈がつながってしまうことが原因で，心臓の機能が不全となる状態
である「心不全」が結果として引き起こされるということが明示できる．これらは，
循環器内科の教科書にはあまり記述されず，各々の診療科としての各疾患固有の知識
として通常扱われている．さらに，腎動静脈痩は希少疾患として知られていることか
ら，「腎動静脈短絡」が原因で心不全が起こることが見逃されやすいといえる．本シス
テムで複数疾患を横断して，このような起こりうる原因を発見できるということは，
臨床においても非常に有用であると考えられる．従来のように，診療科毎に個別に扱
っていた疾患固有の異常状態に対し，本研究では，疾患で起こる原因とそこから進行
する病理学的プロセス，その結果おこる症状について診療科横断的に把握可能とする．
本成果は，臨床の場の疾患像を適切に把握することを支援するという点においてその
意義は大きい． 
 
図 5.6 心不全の起こりうる原因，結果の例  
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5.5 知識統合基盤の全体像 
本節では，異常状態オントロジーを媒介とした各種リソース間ナビゲーションによ
る異常状態に関する知識統合基盤の全体像を示すとともに(図 5.7)，その意義について
考察する． 
 
5.5.1 生命医学系リソース間ナビゲーションとその意義 
本節では，外部の生命医学系リソースとの統合におけるその意義について考察する．
異常状態オントロジーは，汎用的な概念から疾患固有の概念までカバーしており，基
礎研究の段階から医療の実践へと橋渡しを支援する役割が期待される． 
本研究では，異常状態オントロジーを介して，生物種をヒトに特化した表現型 HPO 
と複数の生物種で利用できる汎用的な表現型 PATO との統合を試みた．今後，さらに
他の実験動物との関連付けを進めたいと考えている．生物種を超えたマウスやラット
の表現型とヒトの表現型との対応については，属性 (A) とその値 (V) のセットが一
致した上で，対象物 (O) である解剖構造物同士についても類似性を確かめなければ
ならない．現在，マウス，ラットの表現型データベースの統合が試みられているので 
[枡屋 13]，それらを利用し，Linked Data 化が進めば，生物種横断的なマッピングが可
能になり，ヒトの疾患で起こる各種症状からそれに対応する実験動物で観察される概
念までを統合化した知識を提供でき，所望の情報へナビゲートできると期待される 
(図 5.7)． 
また，前節で示したように本研究では MeSH タームとの統合により，生命医学の
関連文献情報が入手できる．例えば，患者で観察されたある症状に関する文献を生物
種横断的に収集すれば，それにより新たな知見を取得できる可能性がある．別の例と
して，ある疾患について注目した異常状態に関する文献を疾患横断的に集め，既に記
述した因果関係について新たな原因を推論するなどの知識獲得にも有用である．さら
には基礎研究で得られた知見を希少疾患の解明に役立てるなど，本オントロジーを骨
格として統合する事で基礎から臨床へさらなる研究の発展に役立つ可能性がある． 
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図 5.7 異常状態に関連する知識統合基盤の全体像 
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5.5.2 臨床的な意義 
異常状態オントロジーによる関連知識統合により，臨床では，以下の点において有
用であると考えられる． 
まず，臨床医が利用する場合，本異常状態オントロジーでは診療科毎の疾患固有の
異常状態の把握に加え，第2層では人体構造物固有の異常状態の共通性が把握できる．
そのため，例えば，代謝内分泌科の糖尿病と循環器内科の虚血性心疾患に共通して起
こる異常状態を解析したり，解剖学オントロジーとの連携により特定の器官で生じた
異常状態を診療科横断的に把握したりすることが可能であり，治療方法の検討に有用
であると考えられる．さらに，診療記録に活用し，薬剤情報と連携すれば投薬の際に
副作用としてどのような異常状態が起こったかなど診療科横断的に調査することが
可能になると期待される． 
5.4.4 節で述べたように，疾患オントロジーで定義された異常状態の因果関係を一
般化することで，診療科横断的に疾患で起こりうる異常状態の因果関係を汎用連鎖と
して取得可能である．ここで，各疾患の因果における異常状態を一般化するには，本
研究で提案した統一表現モデルによって各異常状態の記述を統一することが鍵とな
る．たとえ，専門の診療科では知られている疾患であったとしても，希少疾患の場合，
その知識が診療科内に特化した表現形式では，他の診療科での情報取得は困難となる．
オントロジー理論に基づく厳格な定義に基づいた異常状態オントロジーによる統一
表現と疾患オントロジーが連携することではじめて，診療科横断的に異常状態を統合
し，複数疾患で起こりうる因果の可能性をすべて導出することができるといえる．従
来，臨床医のもつ背景知識や教科書等で，疾患固有の知識として断片的に把握されて
きた異常状態について，診療科横断的に異常状態間で起こりうる因果関係 (汎用連鎖)
の取得を達成した成果は，国内外含めて既存研究に類をみないものであり，臨床医学
の知識の進歩への貢献は大きいといえる． 
次に，外部リソースの活用の点において，疾患については， WHO が提供する国際
疾病分類 ICD(International Classification of Diseases) [ICD] との関連付けを予定してい
る．本分類は，国際死因分類に関する統計の他，近年は各種統計調査や医療機関にお
ける診療録の管理等に使われている．現在は第 10 版 (ICD 10) であり，2017 年改定
予定の第 11 版 ICD11 では，疾患にその「原因因子 (Causal Properties) 」を記述する予
定となっているので，将来，それらの中の異常状態とマッピングできればと考えてい
る． ICD10/11 の各疾患データと疾患オントロジーの疾患概念を対応づけることで，
関連付けを介して注目した疾患でどのような異常状態の因果連鎖が起こっているか
を把握できる．また，本分類は，国際死因分類に関する統計に用いられているため，
例えば，国レベルで重点的に死亡率の高い疾患でおこる異常状態について，さらにそ
の症状と原因の関係を把握することで早い段階からの治療介入による医療費のコス
ト削減などが期待される． 
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異常状態オントロジーでは HPO と関連付けているが， HPO は遺伝病データベー
スである OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) ［Hamosh 05］に関する情報が
ある．そこで， OMIM の情報を活用することで，原因遺伝子などの情報も取得でき
れば遺伝子レベルでどのような異常を引き起こし，その結果身体に異常が現れるか解
析可能となり，疾患の解明に役立つと考えられる． 
臨床では，患者に観察される症状を適切に把握する上で，その対象となる人体各器
官の情報が欠かせない．そこで，異常状態の構成要素である対象物(O)については， 
外部では著名な FMA (Foundational Model of Anatomy ontology) [Rosse 03] の人体解剖
構造物の各概念と関連付けなければならない．また，本研究グループの解剖学オント
ロジーとの連携も進めており，各疾患で起こりうる異常状態について，隣接臓器や血
管の接続情報などを知ることができることから，影響する器官の状態予測や解析にも
有用であると考えられる．さらに，検査データについては，例えば，国際的には 2.3.1.2
節で紹介したようなLOINC や国内では医療情報開発センターの提供する MEDIS 標
準マスター [MEDIS 03] が検査に関する標準用語やコードの提供を行っており，将来
これらと統合すれば，患者群の病態と検査データとの比較解析，相関分析等に有用で
あると考えられる．異常状態オントロジーでは，検査データから教科書で記述されて
いる異常状態までを体系的に把握できることから，疾患を理解するための医療従事者
への教育支援への利用にも有用であると考えられる． 
 
5.6 結言 
本章では，異常状態オントロジーを媒介とした生命医学系リソース間ナビゲーショ
ンを達成するための応用システムについて提案し，ナビゲート可能であることを確認
した． 
まず，既存リソースの異常状態関連知識統合のための課題をオントロジー工学の観
点から述べるともに，その解決法として異常状態オントロジーの概念レベルに応じた
外部リソースとのマッピングについて提案した．さらに，統合実現に向けて異常状態
オントロジーの応用として，Linked Data 化を行い，知識統合に向けたシステム開発の
取り組みについてのべた． 
既存のリソースとの統合が成功すれば，異常状態オントロジー自身のデータ拡充に
もつながるといえる．しかし，表層ラベルのみの一致で関連付けを行うと，意味内容
は一致しないことも多い．また，データ源にアクセスしてもその概念定義や属性が明
示されていない場合があり，概念階層構造にエラーが生じている可能性もある．そこ
で，データに健全性を与え，知識統合の骨格となるのがオントロジーである．オント
ロジーは知識を明示し，客観的かつ一貫性のある本質属性を捉えた厳格な階層構造に
より，質の高い概念構造を保有する．オントロジーの Linked Data 化は，誰もが簡単
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にオントロジーにアクセスし，参照するために有効な手段となる．Linked Data 化した
オントロジーを骨格として参照すれば，汎用レベルから専門ドメインまでの知識を自
由に横断して，各種リソースの関連データについて信頼性のある情報取得が可能とな
る．本システムは汎用から疾患固有の知識まで概念レベルに応じて関連知識の統合を
可能とし，基礎と臨床における知識の橋渡しの役割が期待される．  
今回の統合試行においては 3 診療科を横断した知識を把握することができたが，今
後スケールアップすれば，より多くの診療科を横断した複数の疾患の異常状態の共通
性が明らかになると考えている．応用システム開発の取り組みでは，従来，関連付け
がなされずに各診療科に分散していた異常状態の概念同士を結びつけ，これまで隠れ
ていた知識を発掘するとともに，臨床の専門家が持つ疾患のイメージに即した意味内
容を明示し，提供できることを示した． 
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第6章 結論  
本章では，本研究で得られた成果を総括し，今後の展望について述べる． 
6.1 研究の総括 
本研究では，疾患記述において必要な異常状態の意味内容を表現し，理論的に構造
化するための異常状態オントロジーの構築について提案した．さらに，異常状態オン
トロジーの応用研究として，既存のリソースにおける異常状態に関する知識を統合す
るためのシステムの理論的な枠組みについて提案した． 
異常状態を適切に処理するには，二つの課題，すなわち異常状態の多様性への対処，
診療科横断的な異常状態の共通性の把握が存在する．さらに，既存のリソースに存在
する異常状態関連知識の獲得という課題においては，情報の散在という問題がある．
そこで，これらの課題解決に向けたアプローチとして，前者２つについてはオントロ
ジーの構築において，特に 1) 異常状態の統一表現，および 2) 異常状態の階層的モデ
リングを検討し，後者の課題については，3) 異常状態オントロジーを媒介とした生命
医学系リソース間ナビゲーションについて取り組んだ．その結果，疾患を理解するた
めの異常状態の体系化における理論的枠組みを確立するとともに，既存のリソースを
統合し，疾患記述に必要な情報を獲得する枠組みを実現し，臨床における有用性を確
認した． 
第 2 章では，従来研究に対し，本研究の位置づけを議論した．まず，臨床医学オン
トロジーで開発されている疾患オントロジーおよび解剖学オントロジーについて，本
研究の異常状態オントロジーとの関係性について示した．次に，従来研究について，
異常状態を含む生命医学系オントロジーと，異常状態の統一記述に必要となる特性，
属性や属性値などの基本的な概念を扱う上位オントロジーを対象として，本研究の 3
つの目的の観点から問題点を指摘し，本研究の位置づけを明らかにした．  
第 3 章および 4 章は，本研究の提案する異常状態オントロジーの構築について述べ
た．  
第 3 章ではオントロジー構築において，最初の課題である異常状態多様性に対処す
るため，その基礎となる 1) 異常状態の統一表現モデルの提案とその記述方法につい
て述べた． 
提案モデルでは，まず臨床における様々な異常状態に対して YAMATO の性質の表
現に基づき，大きく定量的な表現，定性的表現，特性表現の 3 種類に分類できること
を明らかにした．次に，疾患を理解するために必要な異常状態に関する考察から，異
常状態を特性表現と対応付けて捉え，概念定義することが必要であることを議論した．
さらに，特性・属性分解の手法を用い，特性を属性とその値に分解することにより，
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具体値をもつ定量的な情報との関係性の明示を可能とした．これにより，検査データ
から疾患記述で示される異常状態まで多様な異常状態に対し，一貫性をもって統一的
に記述できることを示した．加えて，上位オントロジーでは対応が困難であった比や
メタ属性の表現についても一貫性を保持しつつ，柔軟に対応可能であることを確認し
た． 
次に，医療機関で蓄積されている検査データ等の観測データと，疾患の記述に見ら
れる異常状態のような概念レベルの高い概念に対して，定量的表現と特性を，定性表
現を介して変換することで，両者を相互互換できることを示した． 
最後に，関連研究との比較を通し，本提案手法の有用性について考察を行った．そ
の結果，既存研究の表現では，特性記述が中心であり，特性を属性と属性値に分解で
きる形式をもたず，具体性に欠けるため，検査データへの対応が困難であることを示
した．本提案モデルでは特性と属性が分離されており，データとの互換が可能である
点において，実用においても有用であると期待される． 
第 4 章では，診療科横断的な異常状態の共通性把握の困難性の課題解決に向けて，
2) 疾患記述における異常状態の階層的モデリングを提案した． 
まず，3 章で提案した統一的表現モデルを基礎として，疾患を理解するために要求
される概念層についてオントロジー工学理論に基づき考察した結果，3 層構造による
階層化を提案した．本提案枠組みでは，汎用的な異常状態から，対象物依存の異常状
態，および各診療科の疾患固有の異常状態の 3 層に大別し，一般的な知識から臨床の
高度な専門知識まで一貫性をもって定義可能であることを示した．また，第3層では，
疾患そのものと疾患における異常状態とを識別可能であることを確認した． 
次に，3 層モデルの有用性と異常状態オントロジー構築の意義について議論した．
提案モデルでは，概念の共通性を計算機処理可能であることから，疾患オントロジー
と組み合わせれば，診療科横断的に複数疾患で起こりうる異常状態を把握できること
を示した．その結果，これまで各診療科のみで扱われていた知識を統合し，診療科横
断的な知見の獲得に貢献できると期待される． 
さらに，関連研究との比較では，まず，関連研究における，複数観点に基づいた分
類による異常状態と疾患の混在した階層構造や多重継承が引き起こす臨床上の問題
点を指摘した．次に，本研究のオントロジー工学理論に基づいた厳格な組織化がもた
らす診療情報の計算機処理における優位性について議論した．多くの既存の用語集は，
オントロジー工学が発展する前から構築されて来たため，臨床上の複雑かつ高次の知
識を扱う上では，理論的にエラーのない体系化が必要とされる．本研究の異常状態オ
ントロジーの構築では，3 章で提案した統一的表現を用いて各異常状態を記述し，さ
らに汎用から疾患固有のレベルまでを理論に基づいて体系化していることから，これ
ら既存の用語集に対しての骨格としての知識を提供し，参照概念の提供としての役割
を果たす． 
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第 5 章では，散在したリソースからの関連情報取得という課題へ向けた解決手法と
して，本研究で提案する異常状態オントロジーを応用し，3) 異常状態オントロジーを
媒介とする生命医学系リソース間ナビゲーションを目的とした応用システムの提案
を行った． 
まず，既存のリソースの現状として，関連研究のオントロジーが提供する概念レベ
ルの不一致や，4 章で述べた特性と属性の識別の欠如や複数観点の混在が統合時にお
いて不整合を生じるおそれがある問題を議論した．そこで，異常状態オントロジーを
骨格として，各リソースの概念層に応じて統合するという解決アプローチを提案した． 
次に，異常状態オントロジーの概念層別に，既存のリソースとの統合を試み，本ア
プローチの有効性を確認した．具体的には，既存のリソースの一対一の関係に対し，
3 層構造を用いた概念レベルの切り替えとそのコンテキストを明示することでマッピ
ングの整合性を検証し，その結果，関連付けられたリソース間の互いの立ち位置を示
し，異常状態の観点において適切な概念にナビゲートできることを例証した．  
さらに，統合結果を用いた応用システム開発の取り組みについて述べた．そして，
Linked Data 技術を用いた本システムの導入により，公開されている外部リソースとの
連携を行い，生命医学において異常状態の関連知識を取得できることを示した．続い
て，疾患オントロジーとの連携では，複数疾患の異常状態の因果関係を把握可能なこ
とから，疾患で起こりうる原因からその進行するプロセス，そしてその結果引き起こ
されうる症状について診療科横断的に取得できることがわかった．また，臨床で見逃
されやすい希少疾患の異常状態に関する知識も提供できることを示した．このように，
本システムは，オントロジー理論に基づき，診療科横断的な異常状態の共通性を把握
可能とするとともに，各診療科で理解されている疾患像についても適切に捉え，明示
することができる． 
従来は，疾患の把握は高度な専門知識を必要とするため，診療科毎に分断されてい
た．そして，各診療科の専門医が背景知識でその意味を解釈し，理解してきた概念は
暗黙的であった．本研究では，それらの意味内容を明らかにし，一般化することで，
診療科独立で共有できる概念を提供する役割を果たし，暗黙的な概念に透明性を与え
た．その結果，本研究は，孤立した各診療科の知識を統合し，診療科横断的に臨床に
おいてその全体像を把握することを可能にしたが，このような試みは未だ存在してい
ないことから，世界初の成果といえる． 
 
6.2 残された課題と将来展望 
本研究によって，疾患を理解するための異常状態の意味内容の記述について理論上
の枠組みは達成されたといえる．本節では，残された課題と将来展望について述べる． 
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今後の課題としては，まず，オントロジーの拡充という課題がある．本研究では，
臨床における疾患を理解するために，細胞レベル以上の人体の知識を中心としている．
ゲノム解析などで遺伝子の機能に関する情報がかなり解明されつつある現在，遺伝子
や分子レベルの情報も疾患の理解には重要となる．そこで，例えば分子生物学者やゲ
ノミクス関連の研究者と連携し，さらなる疾患の理解を深めたいと考えている． 
次に，スケールアップという課題がある．これについては研究グループの属する臨
床医学オントロジーの構成員である臨床医の協力を得て行なわれる予定である．理論
的枠組みに基づいて，7 診療科の異常状態を統一表現し，約 13000 の異常状態という
大規模な概念が組織化されるには，多くの時間がかかる．しかし，生み出される成果
により臨床上の知識をこれまでにない様々な観点で解析が可能になることから，その
臨床医学分野への貢献度は大きいと期待される．  
別の課題として構築したオントロジーのメンテナンスをどのようにするかという
課題があるが，臨床医学オントロジープロジェクト全体で取り組むべき今後の課題と
したい．例えば診療情報管理士による体制整備の他，システムのバージョン管理等，
システム支援も併せて検討する必要がある．また，オントロジーについては引き続き，
オントロジー工学者と臨床医が協力し，質の向上を目指す予定である． 
さらに，積極的なオープン化の推進も課題として挙げられる．現在は臨床医学オン
トロジープロジェクトの中で本研究が行われている．今後は，国際的な生命系のコミ
ュニティである OBO foundry と協力するなど，生命医学系の分野全体として異常状態
に関する統合的な知識を享受する必要があると考えている． 
また，統一表現モデルで異常状態の記述を行うことで，複数の医療機関と協力し，
標準データとして，疾患記述において意味内容についてもゆれのない情報共有に向け
た提供も検討したい． 
最後に今後の展望を考察する．まず，臨床医学における本研究の貢献として，本研
究では診療科横断的な異常状態の共通性を把握できることから，臨床における隠れた
深い関係を見出し，疾患のさらなる理解のための新知識の発見につながると期待され
る．従来，臨床では疾患を診断の立場から個々の患者に観察される状態として，診療
記録で管理されてきた．本研究では，専門医が理解している疾患の原因となる異常状
態の捉え方，そしてその疾患像を描くまでのプロセスを計算機上に反映させることが
できるといえる．本研究は，疾患の解明に向けた臨床医学知識基盤の構築に貢献する
と期待される． 
次に，生命医学系では，基礎と臨床の間には深い谷が存在するとされており，その
間を埋めるためのトランスレーショナルリサーチが模索されている．本研究では，オ
ントロジー工学理論に基づき客観的な視点で，基礎から臨床まで多様な異常状態を見
つめなおすことで，基礎と臨床のギャップを埋める橋渡し的な役割を担うことができ
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ると考えている．その結果，疾患とそれを取り巻く知識を関連付けることで，疾患の
より一層深い理解に貢献すると期待され，新知識の発見にもつながると期待される． 
臨床知識は，従来，他分野の技術者からは把握困難とされてきた．本研究ではその
ような専門ドメインの知識を，客観的な視点で，理論に基づき一般性のある概念から
特殊化していくことで，工学系の研究者でもその概念が理解しやすい形で提供してい
る．序文で述べたように，医療に限らず工学などでも同様の問題を抱えている．本研
究は，疾患の理解にとどまらず，医療分野に限らず，複雑なシステムの故障を扱うよ
うな他の分野でも適用可能な理論枠組みであると考えている．また，本研究の 5 章で
提案した応用研究は，Web 上の散在する膨大な情報から必要な関連知識のみを取り出
し，自身の技術に再利用するという側面においては，情報化社会での知識の統合支援
を考える上で一つの方向性を示すものといえる． 
本研究を通して得られた成果は，対象とする問題をどのように向き合い，内容を同
定していくかという基礎的な考察からはじまり，実用に耐えうる応用開発に導くまで
の基盤理論として，医療をはじめ様々な分野での問題解決に貢献すると期待できる． 
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